^ 4595*Steinber^  — Erbliche  Au£;enkrankheiten  und 
1.1  leiden«  ^rlereditary  dic-eases  of*  the  eye  and  ear«) 

Z.  Eals-Nas«  u Ohrenlieilk«,  1937,  42,  320-345«  — 
Clinical  Study  of  a large  number  of  cases  of  retinitis 
pigL'ientösa  yddch  is  closely  related  to  smaurotic 
ialocy,  shoT.f'ed  auditory  disturbances  ranging  from 
Degirining  changes  to  complete  deafness  with  loss  of 
^eatibular  exoltabilitj%  In  the  author's  opinion,  tte 
deafness  in  aimurotic  idiocy  is  due  to  lipoid  degener- 
-.lon  of  the  ganglion  oells  of  the  central  auditory  tract 
^central  deafness).  and  a similar  lesion  is  responsible 

disturbances  (retinitis  pigmLtosa 
idiocy).  — p.  L,  Krieger  (Leipzig), 


Steinberg: 


Fall  lü.  H.  W.,  11  Jahre,  (fvmnasiast.  Leichte  Schwerhörigkeit  wird  von  de 
Eltern  im  4.  Lebensjahr  bemerkt,  sie  ließen  ohne  Erfolg  die  Kachenmandel  enl 
fernen.  Llutgrup])e  B. 
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Blutgpii])]ie  bestinmit,  wobei  sieh  ein  alleiniges  Vorkommen  der  Bin 
gruj^(})en  B und  0 ergelxm  hat. 


23.  H(‘it  Shdiiherg-Leipzig:  Erbliche  AugenkrankhcHcii  und  Ohrci 
leiden. 

Im  Wrlauf  unserer  Untersuehungen  im  Kähmen  des  Gesetzes  zi 
\d‘rhütung  erbkranken  Xaehwuehses  hatten  wir  mehrfach  Gelegenlu 
Taubstumme  zu  untersuehen.  bei  denen  außer  der  Taubstummheit  bz 
hochgradigen  Schwerhörigkeit.  Veränderungen  des  Augenhintergrund 
im  Sinne  einer  Ketinitis  pigmentosa  bestanden.  Daditf^H  Iveptnlal; 
nahmen  wir  mit  Unterstützung  der  Universitäts-Augenklinik,  die  itn4  i 
Material  zur  Wrfügung  .stellte,  .systematische  Untersuehungen  des 
vermögiMis  von  Ketinitis  pigmentosa-Kranken  vor.  W|r  Ju|>nyitpU|  (lall 
t‘ine  Keihe  wiehtigiT  und  interessanter  Beobachtungen  machen,  die  f 
die  Beurteilung  dcT  Bi‘zi(‘hungen  der  Taubstummheit  zu  luiliek‘<;i  Kr 
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logische  Literatur  ist  verhältnismäßig  arm  an  Untersuchungen  über  erb- 
liche Augen-  und  Ohrenleiden,  auch  ist  die  Auffassung  über  die  Bezie- 
hungen zwischen  Taubstummheit  und  der  Retinitis  pigmentosa  keines- 
Megs  einheitlich.  Es  ist  aus  diesem  (Jrund  notwendig,  an  Hand  eines 
größeren  Materials  zu  versuchen,  diese  Probleme  erneut  einer  Besprechung 
zu  unterziehen. 

Die  r fiter, such  fing  unserer  Patienten  erfolgte  nach  dem  an  unserer 
Klinik  üblichen  \'erfahren  zur  Feststellung  erblicher  Taubheit,  wie  sie 
Langenheck  in  seiner  Arbeit  ..Das  Symmetriegesetz  der  erblichen  Taubheit“ 
be.schrieben  hat.  Die  Betrachtung  der  Trommelfelle  gab  uns  Anhalt 
über  die  A'erhältnisse  der  Pauke.  Röntgenaufnahmen  ermöglichten  die 
Feststellung  von  Pneumatisationshemmungen  als  Zeichen  einer  in  früher 
Kindheit  überstandenen  Mittelohrerkrankung.  Die  Prüfung  des  Gehörs 
erfolgte  durch  Bestimmung  des  Hörvermögens  für  Flüster-  und  L"mgangs- 
sprache.  .sowie  durch  die  übliche  Stimmgabeluntersuchung.  Die  feinere 
Untersuchung  des  Hörvermögens  \\  urde  mit  dem  großen  netzangeschlos- 
senen  Otoaudion  von  Schwarz  vorgenommen.  Die  Vorgeschichte  der 
l^itienten  sowie  die  Familienanamnese  wurden  an  Hand  unserer  Frage- 
bogen unter  besonderer  Berücksichtimin^  etwa  bestehender  erblicher 
Augen-  und  Ohrenleiden  bei  anderen  Familienmitgliedern  ergänzt.  f)a 
es  sich  zum  großen  Teil  bei  den  Untersuchungen  um  Personen  handelte, 
bei  denen  das  Gesetz  zur  Verhütung  erbkranken  Xachwuchses  zur  An- 
wendung gekommen  war,  brauchten  wir  nicht  zu  befürchten,  daß  uns 
wichtige  Tatsachen  bewußt  verschwiegen  wurden,  wie  wir  es  in  letzter 
Zeit  häufig  bei  Taubstummenuntersuchungen  feststellen  mußten. 

Wenn  ich  mich  in  folgendem  nicht  auf  die  Betinitis  piginenfo,sa  be- 
schränke. .sondern  auch  über  die  Fälle  von  amaurotischer  Idiotie,  die  mit 
Taubstummheit  einhergehen,  berichte,  so  folge  ich  den  Ausführungen 
FrancesschettvA  der  über  die  Beziehungen  der  Retinitis  pigmento.sa  zu 
der  amaurotischen  Idiotie  genauere  Angaben  macht. 

Die  ver.schiedenen  Formen  der  hereditär-degenerativen  Xetzhauter- 
krankungen  werden  von  Leber  dem  Francesschetti  folgt,  unter  der 
einheitlichen  Bezeichnung  ..Tapetoretinale  Leiden“  zusammengefaßt. 

Bei  einem  Teil  derselben  finden  sich  häufig  Affektionen  des  Zentral- 
nerven.sy.stems.  in  erster  Linie  Störungen  des  Intellektes.  Xach  An.sicht 
der  Augenärzte  sind  diese  Ziustände  nicht  als  Komplikationen  einer 
Retinitis  ])igmento.sa  aufzufas.sen,  sondern  die  Veränderungen  am  Auge 
sind  lediglich  ebenfalls  Ausdruck  eines  cerebralen  Degenerationsprozesses. 
Das  Bild  des  Augenhintergrundes  der  ohne  Demenz  auftretenden  taj)eto- 
retinalen  Affektionen  (Retinitis  pigmento.sa.  Maculadegeneration)  .sowie 
die  dabei  bestehenden  anatomischen  Veränderungen  zeigen  so  weitgehende 

^ Fr(iuce,s,schetli : Jirückner-Srhiek,  Kurzc.s  Handbuch  der  Ophthalmologie,  Bd.  1. 

- (irnefe-Snendu'ich:  Handhuch  der  gesamten  Augenheilkunde,  2.  Aufl.,  Bd.  7, 
11.  Teil.  Leipzig  191t). 
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('horoinstimnuinu  mit  den  Wrändenm^^cm.  die  bei  den  cerebralen  Formen 
(amanrotisebe  Idiotie)  uefimden  werden,  daß  man  anninnnt,  daß  es  sic-li 
Inerbei  nm  einen  älinlielien.  mir  anf  das  An.ue  beschränkten  Degenera- 
tions|>ro/eß  bandelt . 

FntspreeluMid  der  Finteilnnir  Fmunssr/idfir^  beneide  ieb  über  mein 
Material  ebenfalls  in  2 irroßen  (Jrnppen.  Diese  Uiderteilnn^  ist  aneh  dnreh 
die  Befunde,  die  ic*h  bei  dem  mir  vorlicirendem  Material  feststellen  konnte. 
ircireluMi.  Dcmn  bei  (km  anf  das  An*j:e  beschränkten  Wrändernniien  (Reti- 
nitis piiimentosa  ohne  Demenz)  waren  die  Störiniiren  des  Hörvermögens 
nicht  so  tiefgreifend,  wie  bei  den  Fällen  von  amanrotiseher  Idiotie. 
(1.  h.  bei  Ldeiehzeitigem  \'orhanden.<ein  cerebraler  Störungen. 

Wir  konnten  insgesamt  2(>  IVr.sonen  nntersnehen.  20  zeigten  eine  auf 
die  Netzhaut  beschränkte  Wrändernng  im  Sinne  einer  Retinitis  jiigmen- 
tosa  ohne  tiefgreifende  Störungen  des  Zentralnerven.systems.  b Fälle 
gehören  dem  Formenkreis  der  amanrotisehen  Idiotie  an.  Außer  der 
'ranb.dinnmheit  fanden  sieh  hier  noch  weitere  Wrändernngen.  z.  B, 
Mißbildungen  der  Fxtremitäten.  F])ile|)sie  n.  a.  Weiter  wurden  noch 
(‘inig(‘  gesunde  Familienangehörige  nntersueht. 

Die  Hcfinifls  ntosa,  oder,  w ie  sie  in  der  ophthalmologisehen 

Idteratnr  auch  bezeichnet  wird,  die  Pigmnifdegeneratiim  der  Xetzhaut  — 
t*s  handelt  sieh  nicht  nm  eine  eigentliche  Entzündung,  sondern  um  eine 
allmählieh  fortschreitende  Degeneration  der  Xetzhaut  — ist  ein  wohl- 
um.sehriebenes  und  allgemein  bekanntes  Krankheitsbild. 

Es  ist  von  Wichtigkeit,  zu  wissen,  daß  es  außer  dieser  ohne  äußere 
Krankheitsursachen  auftretenden  Xetzhauterkrankung  ein  ähnli(*hes 
Krankheitsbild  gibt,  das  durch  die  Lues  eongenitalis  bedingt  ist. 

Für  eine  genaue  Diagnosestellung  muß  daher  die  Lues  unbedingt  aus- 
geschlossen werden,  vor  allem,  wenn  es  gilt,  die  Erblichkeit  des  Leidens 
festzustellen. 

Schon  frühzeitig  ist  bei  der  Retinitis  pigmentosa  das  erbliche  Moment 
erkannt  worden.  Bereits  im  IS.  .Jahrhundert  w ird  von  Orelgrün  über  das 
familiäre  Auftreten  einer  Augenkrankheit  berichtet,  die  der  Beschrei- 
bung nach  in  den  Formenkreis  der  Retinitis  ])igmentosa  gehört.  Aber 
erst  die  Erfindung  des  Augenspiegels  hat  zu  einer  genauen  Kenntnis 
des  Krankheitsbildes  und  seiner  Beziehungen  zur  Erblichkeit  geführt. 
Dimders,  der  dieser  Erkrankung  den  Namen  gab,  und  Albrecht  v.Gräfe 
(“rkannten  als  erste,  daß  die  Erblichkeit  eine  große  Rolle  für  das  Auf- 
treten der  Retinitis  ])igmentosa  spielt.  Liebreich  wies  1S61  auf  die  Rolle 
der  JOut.sverwandtsehaft  der  Eltern  von  Retinitis  pigmento.sa-Kranken 
hin.  In  neuerer  Zeit  haben  sieh  Engländer  (Xeffleship,  Usher.  Julia  Bell) 
und  Holländer  (de  II  ilde.  \\  aardenburg ) mit  dem  Erbgang  der  Retinitis 
pigmentosa  besonders  b(‘sehäftigt.  Nach  ihren  Untersuchungen  sind 
ß verschiedene  \’ererbungsgru])pen  zu  unterscheiden: 
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1.  R(C(ssir(r  Erbgang.  Dies  ist  die  liäiifigste  Form.  Dafür  spreehen 
das  gehäufte  Auftreten  bei  ( Jeseh ist eru  und  die  vielfach  heohaehtete 
Blutsverw andtseliaft  der  Fitem. 

'1.  Der  (lontlnanfc  Erbgang.  Kr  tritt  an  Häufigkeit  gegenüber  dem 
reeessiven  zuriuk.  Die  Augenärzte  halten  es  für  sicher,  daß  die  domi- 
nante Form  nicht  etwas  wesentlich  Verschiedenes  darstellt. 

ß.  Nur  vereinzelt  finden  sieh  Angaben  über  einen  rece.ssir  geschlechts- 
grbnndcnen  Erbgang,  hei  dem  das  männliche  Geschlecht  befallen  wird. 
Krklärungen  für  diese  Form  sind  bisher  noch  nicht  gefunden  worden. 
Da  die  beiden  letzten  Formen  erfahrungsgemäß  kaum  mit  anderen  Erb- 
krankheiten einhergehen,  können  sie  hei  der  Frage  Retinitis  pigmentosa 
und  Taubstummheit  außer  acht  gelassen  werden.  Die  reeessive  Form 
hingegen  ist  vielfach  mit  anderen  Erhleiden  vergesellschaftet.  Es  finden 
sieh  Taubstummheit,  Schwerhörigkeit,  intellektuelle  Defekte  wie  Idiotie, 
Imbezillität,  ferner  auch  andere  Augenleiden,  wie  Macula  Veränderungen, 
(Jlaukom.  Seltener  treten  gleichzeitig  angeborene  Mißbildungen,  z.  B. 
(Jaumenspalten.  überzählige  Finger  und  Zehen  und  anderes  auf.  ln 
manchen  Familien  werden  solche  Veränderungen  als  eine  Art  ..Ausgleich“ 
hei  den  von  der  Pigmentdegeneration  verschonten  Geschwistern  gefunden. 

Die  Häufigkeit  der  Vergesellschaftung  der  Pigmentdegeneration  der 
Netzhaut  mit  Störungen  des  Hörvermögens  ist  schon  frühzeitig  bekannt 
gewesen  Bereits  in  den  -sechziger  Jahren  des  vorigen  Jahrhunderts 
veröffentlitJit  Liebreich  genauere  Angaben  über  die  Retinitis  pigmentosa 
hei  Taubstummen.  Er  untersuchte  241  Taubstumme  und  fand  dabei 
14mal  eine  erbliche  Augenerkrankung.  Auch  in  den  darauffolgenden 
Jahren  sind  mehrfach  Arbeiten  erschienen,  die  über  Störungen  des  Hör- 
vermögens hei  Retinitis  pigmentosa -Kranken  berichten.  Es  handelt  sieh 
dabei  vorwiegend  um  Arbeiten  von  Augenärzten.  Der  Wert  dieser  Arbeiten 
ist  für  die  moderne  erbbiologische  Beurteilung  nur  gering.  Es  findet  sieh 
keine  Trennung  der  Taubstummheit  bzw.  Schwerhörigkeit  in  erworbene 
und  ererbte.  Wenn  es  auch  selten  ist,  daß  zufällig  zu  einer  erworbenen 
Taubstummheit  eine  Pigmentdegeneration  der  Netzhaut  sieh  hinzugesellt, 
so  darf  andererseits  die  Rolle  der  kongenitalen  Lues  bei  dem  Zusammen- 
treffen der  beiden  Leiden  nicht  verkannt  werden 

Erst  in  neuerer  Zeit  wird  unter  strenger  Abtrennung  der  ererbten 
Taubstummheit  bzw.  Schwerhörigkeit  von  der  erworbenen  über  die 
Beziehungen  der  Retinitis  pigmentosa  zu  ihr,  sowie  anderen  FJrbkrank- 
heiten  berichtet.  Hier  sind  2 Namen  zu  nennen,  die  sieh  mit  dieser  Frage 
besonders  beschäftigt  haben:  Hammerschlag  und  Albrecht.  Beide  gehen 
in  ihren  Ansehauungen  weit  auseinander.  Nach  Hammerschlag  ^ handelt 

^ Zusammenstellung  der  älteren  Literatur  bei  Wilbrand  u.  Sänger:  Die  Neurologie 
des  Auges,  Bd.  4,  1.  Hälfte.  Wiesbaden:  J.  F.  Bergmann  1909.  — ^ Brühl:  Passow- 
Schaefers  Beitr.l.  — Fischer  u.  Sommer : Z.  Hals-  usw.  Heilk.  11  (1925).  — * Hammer- 
schlag: Mschr.  Ohrenheilk.  40  (1906). 
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(‘S  sifil  Ihm  der  \\m »ies(‘lls(  liatt unu  dieser  luMclen  Krl)kranklu‘it(Mi  nieltt  um 
ein  zut'äiliu(‘s  Zusamment  retten.  ..soiuUm'h  um  die  Koinzidenz  zw  (der 
LUMietiseli  verw  andt(M- Zustände" . Xielit  .seltcMi  sind  lieivditär  taube  Kinder 
in  mehr  odcM-  wimiiier  ItoluMn  (Iradi'  üeistiüf  zurüekuebliehen.  Diese  Kinder 
sind  nuMst  vdlliu'  tanh  nnd  zeiuen  (dne  riuM-rc^ubarkeit  des  \\‘stibular- 
apparates.  Mäutii:  kann  man  bei  diesen  Patienten  N'eränderumrcm  des 
Sidioruaiu's  im  Siime  (dner  Retinitis  j)iirmentosa  walu-nelmuMi.  Hannm  r- 
schlag  ist  der  Ansielit.  daß  (‘s  sieh  bei  diesen  Kindern  um  besonders  luxdi- 
LU’adiir  entartete  Individuen  liandelt.  Kr  stellt  sicdi  die  Hezi(dumuen  der 
einzelnen  Krbleid(Mi  untendnandc'r  toloendcTinaßen  vor:  (Jerino(‘  Scdiädi- 
iTunuen  der  elterlicdien  Keim/elliMi  tühren  entweder  zu  \"eränderuniren  des 
( leludroriranes  oder  zur  S(diädiuumr  des  Intellekts  oder  seldieülieli  zu 
isolierten  Stcirimiren  des  Auizes.  wie  z.  H.  im  Sinne  einer  Retinitis  ])i_o-- 
mentosa.  Tietirreitende  Sebädi^unuen  da»(\oen  bescdiränken  si(di  ni(dit 
aut  ein  einzelnes  ()r<»an  Ks  kommt  zu  okdcdizeitioem  Auttreten  von 
Störungen  .sowohl  d(‘s  Ohres,  des  Auges,  alsaueli  des  Zentralnervensystems. 
Dureh  diese  Annahme  erklärt  sieh  ungezwungen  das  Auttreten  der  viel- 
fachen Störungen  bei  Blutsverwandtsehatt.  Durcdi  Jnzuehtehen  haben 
stark  geschädigte  Keimzellen  am  ehesten  die  Möglichkeit  zusammen- 
zutretfen.  Das  Krgebnis  davon  ist  ein  mit  mehreren  erblichen  Störungen 
behaftetes  Individuum.  Aihrcchf  ‘ dagegen  lehnt  einen  inneren  Zusammen- 
hang zwischen  Taub.stumndieit  und  der  Retinitis  pigmentosa  ab.  Es  ist 
zwar  bekannt,  daß  die  krankhaften  \A‘ränderungen  an  den  Sinnesend- 
.stellen  von  Auge  und  Ohr  ( Sichcntaann  und  Bing)  sowie  auch  der  nervösen 
Kndorgane  und  des  ( Ietäßa])parates  (Säger)  ähnliche  sind.  Diese  ähn- 
lichen Wränderungen  mögen  den  (iedanken  erwecken,  daß  zwischen 
beiden  Wränderung(Mi  ein  innerer  Zusammenhang  besteht.  Klinisch 
aber  zeigen  sieh  bei  der  Retinitis  ])igmentosa  die  ersten  Erseheinungen 
nicht  so  frühzeitig  wie  bei  der  Taubstummheit,  sondern  sie  treten  erst 
im  Raute  des  spätertMi  Lebens  aut.  Der  Hauptgrund,  i\QV  Albrecht  zu  seiner 
Auffassung  fidirt.  ist  abiM-  darin  gt'geben,  daß  beide  Krankheiten  den 
gleichen  reeessiven  Erbgang  zeigen,  in  der  Regel  getrennt  auttreten  und 
sieh  auch  für  sieh  vererben.  Kommt  es  zu  einem  gleichzeitigen  Vor- 
handensein beid(‘r  Erbhäden  bei  einem  Individuum,  so  handelt  es  sieh 
um  ein  zufälliges  Zusammentndfen.  das  dureh  den  gleichen  Erbmodus 
b(‘dingt  w ird.  Hierdurch  erklärt  sieh  auch  das  häufige  kombinierte  Auf- 
treten in  Wtw andtenehen. 

Jm  folgenden  will  ich  zuerst  id)cr  meine  Fälle  von  Pigmentdegeneration 
der  Sefzhanf  ohne  Demenz  berichten,  die  ich  untersuchten  konnte.  Es 
handelt  sieh  insgesamt  um  2b  Personen  (s.  Tabelle). 

Von  den  20  Untersuchten  haben  1 1 ein  vollkommen  normales  Hör- 
vermögen .sowie  normale  Erregbarkeit  des  (Reiehgew  iehtsapparates. 
Das  Alter  der  b q und  ö $ Patienten  schwankt  zwischen  80 — bo  Jahren. 

1 Alhrecht:  Z.  Hals-  usw.  Hcälk.  .‘M»  (IIKU).  — Art  h.  Ohr-  usw.  Heilk.  110. 
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Krhliclic  Aiuf(*nkrankl)eit(‘n  und  Ohrenleidcn. 
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Talu'lU'  1.  (' Ix'rsicht  über  die  untersueliteii  PersoiU'ii  und  ^(duudeiHMi 

Hörstöruimeii. 


X<>rm:ih‘s  I lorstMi  untrcn 
(ie>;imf  Ilur-  durch  äu!3ci(‘  c^-Lücke 
viMiutitrtui  S<h:iditrun«:cn 


S\  lu- 
mct  rie- 
kurve 


Tauhstumm 
Kehlen  der 
Vest  ihuhir- 
errejrharkeit 


l’nteTsueht  . . 2b  II  2 3 4 b 

K.  ]) 2n  II  2 3 • 4 — 

a.  I b — — — — b 


Selistönmeen  iin  Sinne  einer  Retinitis  pigmentosa  bestehen  teilweise 
seit  kurzer  Zeit,  teils  seit  30  und  mehr  Jahren.  Der  Grad  der  Störungen 
des  Sehvermögens  ist  sehr  versehieden.  Hei  einigen  Patienten  handelt  es 
sieh  um  beginnende  Sehstörnngen  in  (Jestalt  von  Xaehtblindheit.  7 Patien- 
ten sind  ])raktiseh  völlig  blind.  Hei  der  Hefragung  der  Patienten  naeh 
ihrem  Hörvermögen  erklärten  alle,  gleich  wie  die  Kinsehränkung  des  Seh- 
viTinögens  war,  daß  sie  ansgezeiehnet  hörten,  ja  daß  ihr  Hörvermögen  so- 
gar besser  sei,  als  bei  Leuten,  die  nicht  in  ihrer  Sehfähigkeit  behindert  seien. 

Hemerkenswert  war  die  Familienbelastung  der  von  mir  untersuchten 
Personen.  Omal  zeigte  das  Leiden  einen  recessiven  Erbgang,  3mal  trat 
es  dominant  auf.  Lhiter  den  recessiven  Formen  wurde  isoliertes  Auf- 
treten bei  der  untersuchten  Person  in  5 Fällen  beobachtet.  Weder  ana- 
mnestisch noch  auf  (Jrund  von  Aktenstudium  konnten  Aveitere  Erbkrank- 
heiten in  der  Familie  fest  gestellt  werden,  ln  4 Fällen  fand  .sich  gehäuftes 
Auftreten  btd  (Jeschwi.stern. 

.Von  Intere.sse  ist  die  Familie  A\ 

Hier  ist  das  Leiden  erstmalig  nach  Angaben  der  L^ntersuchten  bei 
ihrem  (Jroßvater  bekannt  geworden.  Dieser  an  Retinitis  pigmentosa 
erkrankte  Großvater  hatte  5 Kinder,  von  denen  3,  darunter  die  Mutter 
der  L^ntersuchten,  ebenfalls  an  einer  Pigmentdegeneration  der  Netzhaut 
leiden.  In  der  weiteren  Verwandtschaft  soll  angeblich  1 Kind  einer 
erscheinungsbildlich  gesunden  Schwester  der  Mutter  das  gleiche  Augen- 
leiden zeigen.  Ein  ärztlicher  Untersuchungsbefund  liegt  jedoch  hier  nicht 
vor.  Die  von  mit  untersuchten  Per.sonen  waren  insgesamt  6 Geschwister, 
4 davon  waren  nahezu  blind  auf  Grund  einer  Pigment degeneration. 

Eine  Schwester  soll  sehr  schwer  gehört  haben,  sie  ist  aber  bereits  früher 
verstorben.  Von  den  6 Geschwistern  konnte  ich  3 untersuchen: 

1.  X.  M.  Retinitis  pigmentosa.  Praktisch  blind.  Hörbefund  absolut  normal. 

2.  X.  E.  Hier  gaben  die  Angehörigen  an,  daß  diese  Schwester  an  erheblicher 
Schwerhörigkeit  leiden  solle.  Bei  der  Untersuchung  stellte  sieh  heraus,  daß  die 
Patientin  in  der  Kindheit  ein  Ohrenleiden  links  durehgemacht  habe  und  auf  dem 
linken  Ohr  seitdem  fast  taub  sei.  Rechts  hat  das  Hörvermögen  erst  seit  einigen 
Jahren  abgenommen.  Trommelfellbefund:  Links:  Großer  randständiger  Defekt 
mit  epidermisierter  Pauke.  Rechts:  Trommelfell  matt  mit  Reflex,  milchig  getrübt; 
reizlos. 

Hörvermögen  links  rechts 

Flüstersprache  0 5 — 6 m 

Umgangssprache  10 — 20  m über  6 m 


.♦: , v<f'.^5pii 


■'  J'. 


- ’V 


')*f  >V’> 


M,  ■;  . ^1,  • ''  ^ 


-.,v  — ■ .,*•,  -»Uih  .v'/T 

■ -■:  , V.,;„  , . 

• V I'  , ■ ; 


V jij.nf  • ' 


■’W 

■L'+'a 


orti-tl 


M,^.. 

.,fV'  ;^i 

f”  ♦'.■>•  f¥'‘5\  .'i  '■*  •'  u,  ■ 

'/UV'I  .’■•  . .•  -4" ')';|lf.i|||i|'" 

■ V,.’  •■  • *•  •;•-’"« 

;,-i  »4ä 


vf'v.rV 

■ i'(  . :4 


’;/■»" 'I  .,/  - ^ 

'.'  ' V.*  V'V|  . 

>r;/’|rU-  . .■  1 • .1  ,.■;>»  /•''f>.>^’, 

. • •.,■■..•••',.)  •^,’V'!J>';t.’''  • 

■*'■  ■'•  • ici-‘>'ä'.vf  ■•'• 

■ I - ■••• 

»4  l-‘  i'l  .l 

' ■ 'fe#:  ■ - ■•  v'v '■' ■ I 

^ • .■<■■,•. 

■ ■-  ■ . • • ■- 

, ,4..  ..I  ■■  .'  /..‘i  ,V;ii 

"•'  :....  '■  l;,.‘\  


■f'  - 


r.r‘«v‘)4^ 


’i'  jU  i\ 


•<uKtm  ' ■ < ^ ^ 

-'.A.  ■ > ' - w ?.  - U ,il|Ä‘öK 


:V  f1<l 
\.<  J-. ' 


, ».  ■ 


-giTi  V*,' 


'»•.  '• 


V.  ??  -1 

' <’<■ 


5" 


y-kj 


.,  'f 


hM.  ■:■'■  . rv"'>  '•■■ 

«L.  '•  ■■■  'jA  .m4-\  ;• 


32(5 


Stoinborg: 


Ks  liandelt  sich  also  bei  der  Patientin,  die  an  einer  erblichen  Augen- 
krankheit leidet,  um  eine  nach  der  (Jeburt  auf  Grund  einer  Entzündung 
erworbene  Schwerhörigkeit . Ohne  eine  genaue  otologisehe  Untersuchung 
wäre  der  Fall  in  Statistiken,  die  sieh  rein  auf  Angaben  der  Angehörigen 
(z.  B.  die  berühmte  7'>/ysehe  Statistik)  stützen,  höehstwahrseheinlieh 
als  eine  erblich  anzusehende  Schwerhörigkeit  bei  dominanter  Form  von 
Hetitinis  pigmentosa  aufgetreten. 

Das  3.  Mitglied  der  P\unilie,  das  ich  untersuehen  konnte,  war  der 
seitens  der  Augen  erseheinungsfreie 

3.  N.  A.  Ks  handelte  sieh  um  einen  44  Jahre  alten  Mann,  der  immer  gut  gesehen 
und  aueh  gut  gehört  hat,  J)ie  Trommelfelle  beiderseits  waren  matt,  reizlos. 

Hörvermögen  links  rechts 

Flüsterspraehe  0 m 6 m 

l"mgangssj)raehe  über  0 m über  G m 

Bei  der  genauen  Hörsehwellenmessung  fanden  wir  trotz  normalen  Sprachver- 
ständnisses eine  Herabsetzung  der  Hörfähigkeit  für  e^. 


F]s  handelt  sieh  um  einen 
Befund,  der  in  der  Literatur 
als  c^-Lücke  bekannt  gew  orden 
ist.  Diese  auffallende  Beob- 
achtung konnte  ich  noch  bei 
2 Retinitis  pigmentosa-Kran- 
ken  mit  normalem  Sprachver- 
ständnis machen. 

M.  K.  53  Jahre  alt,  hat  als  Kind 
die  Xormalschule  besucht  und  das 
Gymnasium.  Nie  ernstlich  krank 
gewesen;  hat  immer  gut  gehört, 
gibt  jedoch  an,  daß  er  bei  lauten 
Nebengeräuschen  etwas  schlechter 
verstünde  als  früher.  Die  Mutter, 
78  Jahre  alt,  hört  seit  2 Jahren 
schlecht(Altersschwerhörigkeit).Sie 
leidet  ebenfalls  an  Retinitis  pigmen- 
tosa. Befund:  Reizlose  Trommel- 
felle.Flüstersprache  beiderseits  über 
6 m;  Umgangssprache  beiderseits 
über  6 m.  c^-Stimmgabel  wird  bei- 
derseits fast  gleich  lang  gehört.  Otoaudionuntersuchung:  Ausgesproehene  c^-Lücke 
links. 

G.  A.  37  Jahre  alt.  Hat  nie  von  seiten  der  Ohren  Beschwerden  gehabt.  In  der 
Familie  besteht  bei  mehreren  Geschwistern  Retinitis  pigmentosa.  Hörstörungen 
sind  nicht  beobachtet.  Er  selbst  hat  auch  immer  gut  gehört.  Flüstersprache  beider- 
seits 6 m,  Umgangssj)rache  beiderseits  über  6 m.  Hörschwellenuntersuchungen 
vgl.  Abb.  1. 

E,s  handelt  sieh  um  eine  hochgradige  Herabsetzung  des  Hörver- 
mögens für  c^  auf  dem  linken  Ohr  bei  normalem  Sprachgehör. 


Abb. 
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Beobachtungen  über  die  isolierte  Einschränkung  des  Hörvermögens 
für  e^  bei  normalem  Sprachverständnis  sind  verhältnismäßig  selten  und 
konnten  mit  Sicherheit  erst  nach  Erfindung  des  Otoaudions  gemacht 
werden.  Uffenorde  ^ hat  bereits  vor  mehr  als  15  Jahren  darauf  hinge- 
^\iesen,  daß  eine  verkürzte  Hördauer  der  c^-Stimmgabel  zur  Feststellung 
einer  Innenohrschwerhörigkeit  wesentlich  wichtiger  ist  als  die  Bestim- 
mung der  oberen  Hörgrenze.  Die  Begründung  hierfür  findet  er  einmal 
in  der  großen  altersbedingten  Schwankungsbreite  der  oberen  Hörgrenze. 
Zum  anderen  weist  er  auf  die  Beobachtung  bei  Schädelverletzten  und 
Lärmarbeitern  hin,  die  trotz  normaler  oberer  Hörgrenze  eine  ausge- 
sprochen verkürzte  Hördauer  für  die  c^- Stimmgabel  auf  wiesen. 

Während  in  Deutschland  die  Herabsetzung  des  Hörvermögens  für 
c^  bei  normalem  Hörvermögen  bisher  verhältnismäßig  selten  beobachtet 
wurde  — Langenbeck  ^ konnte  in  seinem  Referat  auf  dem  Internationalen 
Kongreß  1936  nur  eine  einzige  selbst  beobachtete  veröffentlichen  und  in 
unserem  reichhaltigen  Material  fand  ich  nur  noch  eine  weitere  später 
beobachtete  sichere  c^-Lücke  — , sind  den  amerikanischen  Autoren 
diese  Beobachtungen  unter  der  Bezeichnung  ,,c^-dips“  bekannt.  Die  aus- 
gedehntesten Beobachtungen  hat  Ciocco  veröffentlicht  Unter  2000 
Krankenhausinsassen,  die  nach  ihrem  Hörvermögen  nicht  ausgesucht 
waren,  fand  Ciocco  aber  auch  nur  4 Fälle,  bei  denen  der  gleiche  Befund 
w ie  bei  unserem  oben  beschriebenen  Patienten  festgestellt  werden  konnte. 
Häufiger  dagegen  sind  c^- Senken  in  den  Fällen,  bei  denen  bereits  eine 
Schwerhörigkeit  besteht.  Ciocco  erklärt  den  auffallenden  Befund  einer 
Hörvermögensherabsetzung  isoliert  für  c^  bei  normal  erhaltener  Hör- 
fähigkeit für  Sprache  als  eine  beginnende  degenerative  Innenohrschwer- 
hörigkeit. 

Der  Grund,  warum  isolierte  Hörausfälle  gerade  bei  c^  verhältnismäßig 
häufig  beobachtet  werden,  ist  noch  nicht  sicher  bekannt.  Histologische 
Untersuchungen  in  solchen  Fällen  haben  eine  isolierte  Lichtung  des  Gan- 
glion spirale  am  oberen  Ende  der  unteren  Basalwindung  ergeben  {Gnild, 
Crow,  Bunch,  Pohlvogt  u.  a.).  Von  diesen  Untersuchern  wird  angegeben, 
daß  die  Ernährungsbedingungen  für  diese  Gegend  besonders  kritisch  sind. 
Neuerdings  veröffentlicht  Tanturri  * Beobachtungen  über  das  Auftreten 
von  c^-Lücken  bei  Chinin-  und  Nicotinvergiftung,  bei  Lues  und  Trauma. 
Er  vermutet,  daß  die  Ursache  in  einer  Verminderung  der  Sauerstoff- 
zufuhr  an  Stellen  der  Schnecke,  die  einen  erhöhten  Sauerstoffverbrauch 
haben,  gegeben  ist. 

Für  unsere  Fälle  ergibt  sich  aus  dem  vorliegenden  folgendes: 

Die  Zahl  von  3 c®- Senken  ist  1.  in  Anbetracht  der  verhältnismäßig 
seltenen  Beobachtung  solcher  Störungen  außerordentlich  groß  und 

^ Uffenorde^  W.:  Dtsch.  med.  Wschr.  1920  1, 120.  — * Langenbeck:  Z.  Hals-  usw. 
Heilk.  40  (1936).  — * Ciocco:  The  Laryngoscope  42,  837  (1932).  — * Tanturri: 
Mschr.  Ohrenheilk.  70,  1522. 

Z.  f.  Hals-,  Nasen-  u.  Ohrenheilkunde.  Bd.  42  (Kongrreßbericht  II.  Teil).  22 
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wird  2.  dadurch  nocli  bedeutungsvoller,  daß  sie  sich  an  einem  relativ 
kleinen  Material  von  10  erblich  belasteten  bzw.  mit  Erbkrankheiten  behaf- 
teten Personen  findet,  ln  allen  unseren  Fällen  war  eine  Schädigung  des 
Gehörorgans  durch  Medikamente,  Lues  oder  anderes  nicht  festzustellen. 
Allein  in  dem  Falle  (L  A.  besteht  die  Möglichkeit,  daß  die  Schädigung  im 
Bereich  von  c^  mit  durch  Lärmarbeit  bedingt  ist,  wenn  auch  die  Arbeits- 
stätte Gs.  nicht  zu  den  eigentlichen  Lärm  bet  rieben  im  Sinne  des  Gesetzes 
gehört.  Auf  Grund  des  \’orhandenseins  von  erblichen  Schädigungen  im 
Bereich  anderer  Sinne.sorgane  glauben  wir,  daß  es  sich  in  den  von  uns 
beobachteten  Fällen  um  eine  ererbte  abnorme  Anfälligkeit  des  Innenohres 
handelt.  Es  ist  möglich,  daß  auf  Grund  der  stärkeren  Empfindlichkeit 
geringe  Schädigungen,  die  für  den  Normalen  keine  Rolle  spielen,  sich 
ungünstig  auf  das  Innenohr  ausgewirkt  haben.  Die  beginnende  Hör- 
störung im  Bereich  von  c'*  ist  vergleichbar  den  beginnenden  Gesichtsaus- 
fällen  bei  der  RetiniGs  ])igmentosa.  Wir  haben  hier  gewi.ssermaßen  ein 
Gehörsskotom  vor  ims. 

Bei  der  nächsten  Gru{)pe  von  Patienten  handelt  es  sich  um  ausge- 
sprochene Hörausfälle  (Skotome),  die  bereits  bei  der  Unterhaltung  mit 
dem  Patienten  auffielen.  Die  Untersuchten  gaben  an,  daß  sie  schon  seit 
früher  Kindheit  schlecht  hörten,  während  das  Sehvermögen  erst  in  den 
späteren  Jahren  schlechter  geworden  sei.  Es  stehen  mir  hier  3 Fälle  zur 
Verfügung : 

2 Personen  leiden  an  einer  typischen  Retinitis  pigmentosa,  der  3.  an 
einer  Retinitis  pigmentosa  sine  pigmento. 

1.  Fr.  Franz,  24  Jahre,  hat  als  Kleinkind  angeblich  gut  gehört.  Im  Alter  von 
2 Jahren  sollen  Polypc'ii  gezogen  worden  sein;  seitdem  habe  sich  das  Hörvermögen 
verschlechtert.  Er  habe  aber  immer  noch  so  viel  gehört,  daß  er  die  Normalschule 
besuchen  konnte.  Die  augenärztliche  Untersuchung  ergibt  eine  typische  Pigm(mt- 
degeneration  der  Netzhaut  von  hochgradiger  Ausdehnung.  In  der  Familie  angeblieh 
kein  Anhalt  für  andere  Erbleiden. 

Bejuiul.  Die  Trommelfelle  sind  beiderseits  matt,  mit  Reflex,  reizlos.  Die  ILasser- 
r/wmtsche  Reaktion  ist  negativ.  Bereits  1932  ist  Fr.  wegen  seiner  Schwerhörigkeit 
in  unserer  Poliklinik  zur  Untersuchung  gewesen.  Eine  Hörverschlechterung  ist  in 
den  letzten  5 Jahren  nieht  aufgetreten. 


Hörprüfung  reehts  links 

Flüstersprache  laut  a.  c.  laut  a.  c. 

Umgangssprache  5 — 6 m 5 — 6 m 

Rinne  + + 

Schwabach  verkürzt  verkürzt 


Weber  nicht  lateralisiert 

Die  Stimmgabeluntersuchung  ergibt  eine  Verkürzung  des  Hörvermögens  für 
tiefe  wie  auch  hohe  Töne. 

Die  Untersuchung  mit  dem  Hörschwellenmeßgerät  ergibt  eine  gleichmäßige  Ein- 
.sehränkung  des  Hörvermögens  in  allen  Tonbereichen  auf  beiden  Ohren  (Abb.  2). 
Die  calorische  und  rotatorische  Erregbarkeit  beider  Gleichgewichtsapparate  ist 
normal. 
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l^ei  (liT  Übereinstimmung  der  Hörkurven  beider  Ohren,  sowie  der 
normalen,  gleiehmäßigen  Erregbarkeit  der  Innenohrapparate  haben  wir 
hier  einen  typisehen  Symmetrie- 
fall im  Sinne  Langenbecks.  vor  uns. 

2.  K.  Karl,  54  Jahre  alt,  hört  schon 
seit  der  Kindheit  schwer.  Er  führt  die 
Schwerhörigkeit  auf  einen  Sturz  von 
einer  eisernen  Wendeltrep|K‘  zurück. 

JVreits  als  Kind  ist  er  wegen  Schwer- 
hörigkeit in  ohrenärztlicher  Btdiand- 
lung  gewesen.  Hat  kein  Ohrenlaufen 
gehabt.  Kr  besuchte  die  Volksschule 
und  erlernte  dann  das  Tajx‘zierer- 
handwerk.  Mit  8 Jahren  erkrankte 
er  an  Masern;  sonst  ist  er  nie  ernst- 
lich krank  gewesen.  Seit  etwa  dem 
30.  Ix^btuisjahr  bemerkt  er  eine  Ver- 
.schlechtvrung  seines  Sehvermögens 
mit  den  typisehen  Erscheinungen  einer 
Retinitis  pigmentosa.  Er  ist  jetzt  na  he- 
zu  blind,  so  daß  er  seinem  Beruf  nicht 
mehr  nachgehen  kann.  Erbkrank- 
heiten bestehen  angeblich  in  seiner 
Familie  nicht;  auch  seine  Kinder  sind 
gesund,  sie  hören  und  sehen  gut. 

Bejuiul.  Rechtes  Trommelfell  matt 
mit  Reflex,  leicht  eingezogene  Shrap- 
/<e//sche  Membran.  Links  kleine  zen- 
trale atrophische  Stelle.  Trommelfell 
sonst  reizlos,  mit  Reflex;  im  ganzen 
etwas  milchig  getrübt. 

Böntgeiibefnfid.  Beiderseits  aus- 
gedehnte kleinzellige  Pneumatisation. 
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Hörprüfung  rechts 

Flüstersprache  laut  a.  c, 

Umgangssprache  2 — 3 m 
Rinne  -t- 

Schwabach  leicht  ver- 
kürzt 

Weber  nicht  lateralisiert 

Die  Hörfähigkeit  für  hohe  und  tiefe 
Stimmgabeln  ist  verkürzt.  Calorische 
u nd  rotatorisc  he  Erregba  rkei  t des  Vesti - 
bularapparates  normal.  Otoaudion- 
untersuchung:  symmetrische  Herab- 
setzung des  Hörvermögens  beider 
Ohren,  die  nur  imbedeutend  (maximal 
3 Dezibel)  voneinander  abweicht.  Die 
Abweichung  ist  nicht  größer,  wie  wir  sie 
bei  den  üblichen  Meß-  und  Angabefehlern  der  Patienten  zu  beobachten  pflegen  (Abb.  3). 

Auch  hier  handelt  es  sich  um  einen  Symmetriefall  im  Sinne  Langen- 
hecks:  gleichmäßige  Herabsetzung  des  Hörvermögens  beider  Ohren  bei 
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normaler  ealoriseher  und  rotatorischer  Erregbarkeit  des  Vestibular- 
apparates. 

3.  E.  Waltor,  41  Jahre  alt.  R.  p.  s.  pigmento.  Hört  beiderseits  seit  Kindheit 
sohwer.  Nie  Ohrenlaufen.  Seit  1918  naehtblind;  bei  hellem  Tageslicht  keine  Seh- 
störung. In  der  Familie  angeblich  keine  Erbleiden. 

Befund.  Trommelfell  rechts  eingezogen,  reizlos;  kleiner  Kalkfleck  unter  dem 
Embo.  Einkes  Trommelfell  matt,  mit  mattem  Reflex  etwas  eingezogen,  reizlos. 
Röntgenbild: 

links  rechts 

a.  c.  a.  c. 

über  6 m 6 m 

verkürzt  verkürzt 

' + + 
nicht  lateralisiert 
verkürzt  verkürzt 

,,  c“  stark  verkürzt  verkürzt 

Otodudionnntersuchung.  Vorwiegende  Einschränkung  des  Hörvermögens  im 
oberen  Tonbereich,  mit  Beginn  bei  c^.  Der  verschiedene  Verlauf  der  Hörkurven  im 

unteren  Tonbereich  ist  durch  die 


Hörprüfung 
Flüsterspraehe 
Umga  ngssprac  he 
Schwabaeh 
Rinne 
WelK*r 
Stimmgabel 
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geringen  Trommelfellresiduen  zu  er- 
klären. In  den  oberen  Tonbereichen 
oberhalb  c^  ist  die  Herabsetzung 
des  Hörvermögens  beider  Ohren 
symmetrisch  mit  nur  unbedeuten- 
den Abweichungen,  die  im  Rah- 
men des  physiologischen  liegen  (vgl. 
Abb.  4). 

Was  uns  an  den  beschrie- 
benen 3 Fällen  am  meisten 
interessiert  , ist  das  Ergebnis  der 
Otoaudionuntersuchung.  Wir 
finden  bei  allen  3 Patienten  sym- 
metrische Hörkurven  bei  nor- 
maler Erregbarkeit  des  Vesti- 
bularapparates.  Es  handelt  sich 
um  reine  Symmetriefälle  im 
Sinne  Langenbeck^,  also  um 
Hörstörungen,  die  in  den  For- 
menkreis der  erblichen  Schwer- 
hörigkeit gehören.  Außer  den 
gefundenen  Symmetriekurven  sprechen  noch  2 weitere  Befunde  für 
eine  ererbte  Störung.  Es  sind  dies  das  Fehlen  stärkerer  klinischer  wie 
röntgenologischer  Veränderungen,  die  für  eine  von  außen  kommende 
Schädigung  sprechen  könnten,  sowie  das  Zusammentreffen  der  Schwer- 
hörigkeit mit  einer  anderen  sicheren  Erbkrankheit,  nämlich  der  Retinitis 
])igmentosa. 

Eine  Erklärung  für  das  gemeinsame  Auftreten  der  Schwerhörigkeit 
und  der  Retinitis  pigmentosa  kann  auf  Grund  dieser  3 Fälle  nicht  mit 
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Sieherlieit  gegeben  werden.  Wir  möchten  nicht  entscheiden,  ob  das  Zu- 
sammentreffen beider  ein  zufälliges  ist,  oder  ob  wir  einen  inneren  Zu- 
sammenhang etwa  auf  Grund  einer  zentralen  Störung  annehmen  können. 
Hier  kann  uns  aber  der  folgende  Fall,  der  in  diesem  Zusammenhang  von 
größter  Wichtigkeit  ist,  weiterhelfen.  Es  handelt  sich  um  ein  24jähriges 
Mädchen,  das  außer  den  Hör-  und  Sehstörungen  noch  mit  weiteren  Erb- 
krankheiten behaftet  ist. 

Käthe  H.,  24  .Jahre  alt.  Die  Schwester  des  Großvaters  väterlicherseits  ist 
taubstumm.  Ob  es  sich  um  ein  ererbtes  oder  erworbenes  Leiden  gehandelt  hat, 
konnte  nicht  ermittelt  werden.  Die  Großmutter  mütterlicherseits  soll  an  Krämpfen 
gelitten  haben,  angeblich  ,, Magenkrämpfe“.  Ein  Bruder  des  Vaters  soll  als  Kind 
ebenfalls  Krämpfe  gehabt  haben,  die  aber  seit  dem  10.  Lebensjahre  nicht  wieder 
aufgetreten  sind. 

Als  Kind  hat  K.  H.  angeblich  eine  normale  Entwicklung  durchgemacht.  Sie  war 
aber  von  Geburt  an  schwerhörig,  so  daß  sie  nur  3 Jahre  die  Volksschule  besuchen 
konnte  und  später  in  der  Schwerhörigenklasse  der  Taubstummenanstalt  Leipzig 
unterrichtet  werden  mußte.  Patientin  hat  hier  immer  schlecht  gelernt,  war  auch 
gleichgültig  jeglichem  Lernen  gegenüber.  In  den  Akten  fanden  sich  die  Angaben, 
sie  habe  ein  ,, schwaches  Gedächtnis“  und  zeige  ,, geistige  Hemmungen“.  Im  Alter 
von  10  Jahren  fiel  sie  von  einer  Schaukel,  ohne  sich  dabei  wesentlich  zu  verletzen. 
1 .fahr  darauf  sind  Krämpfe  aufgetreten,  die  mit  Bewußtlosigkeit,  tonisch-klonischen 
Zuckungen  am  ganzen  Körper  und  Zungenbiß  einhergingen.  Die  Eltern  führen  diese 
Anfälle,  die  in  der  Schulzeit  häufig  aufgetreten  sind,  auf  den  Sturz  von  der  Schaukel 
zurück.  Nach  der  Entlassung  aus  der  Taubstummenanstalt  haben  die  Krampf- 
anfälle 3 Jahre  lang  ausgesetzt,  so  daß  K.  das  Nähen  erlernen  konnte.  Den  Beruf 
als  Näherin  konnte  sie  aber  picht  weiter  ausführen,  da  etwa  im  18.  Lebensjahre  die 
Krampfanfälle  sich  erneut  zeigten.  Zur  Zeit  treten  die  Krampfanfälle  alle  8 — 14 
Tage  auf. 

Während  die  Patientin  früher  in  ihrem  Wesen  nicht  verändert  war,  wurde 
sie  Anfang  Januar  1936  sehr  unruhig,  zeigte  stärkere  Denkhemmungen,  war 
gegen  ihre  Umgebung  gleichgültig  und  saß  tatenlos  herum.  Im  April  1936  redete 
sie  von  allen  möglichen  Männern  unter  erotischen  Vorstellungen  und  bot  ein 
geziertes  Wesen  dar.  Sie  vnirde  daher  der  Univ.-Nervenklinik  zur  Beobachtung 
überwiesen. 

Während  ihres  Klinikaufenthaltes  wurde  uns  die  Patientin  zur  Entscheidung 
der  Frage  vorgestellt,  ob  die  bestehende  Schwerhörigkeit  eine  erworbene  oder 
ererbte  sei.  Es  \^nrde  uns  dabei  mitgeteilt,  daß  außer  der  Schwerhörigkeit,  der  Epi- 
lepsie, sowie  Veränderungen  der  Psyche  und  Intelligenz  noch  eine  Retinitis  pig- 
mentosa mit  Nachtblindheit  besteht,  die  schon  1924  festgestellt  worden  ist.  Bei 
unserer  Untersuchung  stellten  wir  folgendes  fest:  Ohren:  beide  Trommelfelle  leicht 
retrahiert,  mit  normalem  Reflex,  reizlos.  Röntgenbild:  Beiderseits  kleinzellige 
W.F.-Pneumatisation,  rechts  ausgedehnter  als  links.  Nase:  geringe  Deviatio  septi; 
sonst  o.  B.  Mund,  Rachen,  Kehlkopf  zeigen  keine  pathologischen  Veränderungen. 
Die  Hörprüfung  ergab  folgendes  Resultat: 

links  rechts 

Flüstersprache  an  der  Ohrmuschel 

Umgangssprache  1 — IV2  1 — IV2 

Calorische  und  rotatorische  Erregbarkeit  waren  normal.  Kein  Spontannystag- 
mus. Die  Otoaudionuntersuchung  ergab  ein  stark  herabgesetztes  Hörvermögen  vor 
allem  in  den  mittleren  und  oberen  Bereichen.  Die  Kurven  für  beide  Ohren  verlaufen 
punktweise  identisch  (vgl.  Abb.  5). 
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Auf  (iniiul  der  Syiuinetrie  des  Hörvermögens  bei  normaler  Erregbar- 
keit des  Vestibularapparates  und  des  Fehlens  klinischer  Anhaltspunkte 
für  eine  exogene  Störung  sowie  die  erbliche  Belastung  haben  wir  die  vor- 
liegende Schwerhörigkeit  als  eine  erbliche  angesproehen.  Patientin 
wurde  lO.Sb  im  September  wegen  erblicher  Fallsucht  sterilisiert. 

Zusammenfassung.  Bei  K.  H.  handelt  es  sieh  um  ein  Individuum, 
das  aus  einer  erblich  belasteten  Sippe  (Taubstummheit,  Epilepsie)  stammt. 

Sie  zeigt  eine  seltene  Häufung 
von  Erbleiden:  nändieh  1.  erb- 
liche Fallsucht,  2.  Intelligenz- 
defekte, 3.  Retinitis  pigmentosa, 
d.degenerativelnnenohrsehwer- 
hörigkeit. 

Alle  diese  Leiden  sind  auf 
Grund  faehärztlieher  Unter- 
suchungen als  Erbleiden  anzu- 
sehen. 

Wenn  bei  den  vorher  be- 
schriebenen 3 Fällen  mit  einer 
Kombination  von  2 Erbleiden 
mit  der  Möglichkeit  gerechnet 
werden  konnte,  daß  es  sieh  um 
ein  zufälliges  Zusammentreffen 
auf  Grund  eines  gleichsinnigen 
p]rbganges  handelt,  so  glauben 
wir,  daß  in  diesem  Falle  eine 
solche  Annahme  nicht  wahr- 
scheinlich ist.  Wir  sind  nicht 
der  Ansicht,  daß  die  obengenannten  4 Veränderungen  zufällig  bei  diesem 
Individium  gemeinsam  vorhanden  sind.  Bei  der  Abstammung  aus  einer 
erblich  schwer  belasteten  F'amilie  nehmen  wir  an,  daß  es  sich  bei  K.  H. 
um  ein  besonders  schwer  erblich  geschädigtes  Individum  handelt,  und 
daß  für  diese  Schädigungen  ein  innerer  Zusammenhang  angenommen 
werden  muß,  der  höchstwahrscheinlich  in  einer  zentral  gelegenen,  d.  h. 
cerebralen  Störung  zu  suchen  ist.  Diese  zugrunde  liegende  Störung  hat  sich 
an  verschiedenen  Organsystemen  manifestiert  und  tritt  als  Epilepsie,  als 
Intelligenzdefekt,  als  R.p.  und  Schwerhörigkeit  in  Erscheinung. 

Mit  der  Annahme,  daß  die  krankhaften  Störungen  bei  K.  H.  auf  einer 
zentralen  Schädigung  beruhen,  haben  wir  uns  bereits  in  das  Gebiet  der 
cerebro-retinalen  Affektionen  mit  Demenz  im  Sinne  Lebern  begeben. 
Es  handelt  sich  hier  um  die  2.  große  Gruppe  von  Fällen,  über  die  ich  zu 
berichten  habe.  Der  Grund  der  mich  bewegt,  den  Fall  K.  H.  als  einen 
Übergang  zwischen  der  Gruppe  1 und  2 anzusehen,  ist  in  dem  noch  vor- 
handenen Hörvermögen  gegeben.  Denn  in  der  nächsten  Gruppe  ist  kein 
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Krbliche  Aum'iikrankheiten  und  Ohrenleiden. 


Hdrvt'iinögen  mehr  nachweisbar.  Die  cerebralen  Veränderungen  stehen 
im  Vordergrund. 

Ks  handelt  sieh  um  Individien  mit  Krankheitserseheinungen,  die  in 
den  Formenkreis  der  amaurotischen  Idiotie  gehören.  Sie  zeigen  eine  Viel- 
lu'it  von  Frbleiden.  Die  Kombination  derselben  untereinander  ist  aber 
recht  verschieden.  Xaehweisbar  sind  in  allen  Fällen  N'eränderungen  im 
Sinne  einer  Pigmentdegeneration  der  X>tzhaut,  totale  Taubheit  mit 
erloschener  vestibidarer  Erregbarkeit  und  geistige  Minderwertigkeit. 
Aulierdem  gesellten  sich  in  einzelnen  Fällen  noch  Mißbildungen  hinzu 
wie  z.  B.  }*olydaktylie  und  Stoffwechselstörungen  wie  Dystrophia  adi- 
posi-genitalis. 

Bei  der  amaurotischen  Idiotie  werden  2 Gruppen  unterschieden: 

1.  Die  Tdiotia  amaurotica  familiaris  infantilis  (Tay-Sachs-Schaffer). 

2.  Die  Idiotia  amaurotica  juvenilis  ( Voigt -Spielmeyer ) . 

Die  infantile  Form  findet  sich,  wie  der  Name  sagt,  bei  Kindern  in  den 
(Tsten  Lebensjahren.  Die  b^rkrankung  führt  in  kurzer  Zeit  unter  Auf- 
treten von  Demenz,  Muskellähmung,  allgemeiner  Schwäche  und  Amaurose 
zum  Tode.  Typisch  ist  der  ophthalmoskopische  Befund:  im  Bereich  der 
Macida  findet  sich  ein  weißbläulicher  Herd,  der  in  der  Mitte  einen  kirsch- 
roten Fleck  zeigt,  ferner  progressive  Opticusatrophie.  Das  Leiflen  tritt 
vorwiegend  bei  jüdischen  Kindern  auf. 

Die  juvenile  Form  der  amaurotischen  Idiotie  tritt  erst  im  späteren 
Kindesalter' in  Erscheinung.  Dieses  Leiden  führt  unter  den  Zeichen  einer 
fortschreitenden  Demenz  und  epileptiformen  Anfällen  nach  Jahren  zum 
Tode.  Das  klinische  Bild  des  Augenhintergrundes  ist  nicht  so  einheitlich, 
wie  bei  der  infantilen  Form.  Es  ist  bald  mehr  die  Macula  (Maculatyp) 
bald  mehr  die  Peripherie  (Pigmentosatypus)  befallen.  Auf  Grund  histo- 
logisch-neurologischer Untersuchungen  ist  man  berechtigt,  die  infantile 
und  juvenile  Form  der  amaurotischen  Idiotie  vom  neuropathologischen 
Standpunkt  aus  als  etwas  Einheitliches  aufzufassen.  Größere  Stamm- 
bäume zur  Beurteilung  der  Vererbung  der  juvenilen  amaurotischen  Idiotie 
liegen  nicht  vor.  Das  vereinzelte  Auftreten  läßt  an  einen  recessiven  Erb- 
gang denken.  Blutsverwandtschaft  ist  nur  selten  beobachtet  worden. 
Die  erkrankten  Kinder  stammen  fast  alle  aus  nicht  jüdischen  Familien. 

Außer  diesen  beiden  Hauptformen  gibt  es  noch  ein  Auftreten  der 
amaurotischen  Idiotie  bei  älteren  Individien,  so  daß  nian  von  einer  spät- 
juvenilen, virilen  und  senilen  Form  spricht^.  Je  später  die  Krankheits- 
erscheinungen zum  Ausbruch  kommen,  um  so  leichter  und  langsamer  ver- 
läuft die  Erkrankung.  In  diesen  Fällen  wird  meist  klinisch  die  Diagnose 
nicht  gestellt,  sie  wird  nur  erbracht  durch  den  Nachweis  von  typisch  ver- 
änderten Ganglienzellen  im  Bereich  des  Zentralnervensystems. 

1 Vgl.  die  Arbeiten  Kufs\  Z.Neur.  1925, 1927, 1928, 1929, 1930, 1932.  Hier  finden 
sich  alle  einschlägigen  Literaturangaben. 
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f'lu'r  (He  näheren  Bezieluinjien  der  a inanrot isehen  Idiotie  zur  Reti- 
nitis ])i^inentosa  sind  in  neuerer  Zeit  selir  interessante  Beobachtungen 
veröffentlicht  worden.  Kiifs^  Imt  den  Nachweis  gefülirt,  daß  die  Retinitis 
])iixmentosa  sich  auf  glciclien  heredodegenerativen  Boden  entwickelt 
wie  die  amaurotische  Idiotie.  Kr  koniint  auf  Grund  seiner  Untersuchungen 
zu  folgendem  Resultat : 

..Die  Rigmentdegeneration  der  Netzhaut,  die  bisher  wiederholt  bei 
der  juvenilen  Form  der  amaurotischen  Idiotie  beobachtet  worden  ist. 
.steht  als  selbständiges  Augenleiden  der  Heredodegeneration  des  zentralen 
Nervensystems,  wie  sie  durch  den  für  die  amauroti.sche  Idiotie  charakte- 
ristischen ZelldegenerationsprozeB  gekennzeichnet  i.st,  sehr  nahe  oder  ist 
sogar  mit  ihr  identisch.  Die  Rigmentdegeneration  der  Netzhaut  geistig 
(lesunder  kann  in  der  Deszendenz  zu  schwerer  amaurotischer  Idiotie 
führen,  bei  völligem  Mangel  an  Seh.störungen  und  Augenhintergrunds- 
veränderungen.“ 

Ks  ist  in  der  Literatur  bekannt,  daß  die  Retinitis  pigmentosa  mit 
cerebralen  und  anderen  Störungen  in  einem  gewissen  Rrozentsatz  ver- 
gesellschaftet ist.  Auf  Grund  .seiner  Literaturstudien  schreibt  Kufs 
weiter : 

, .Mehrere  Krankheiten  des  Augenhintergrundes  wie  Retinitis  pig- 
mento.sa,  Maculaveränderungen,  gewi.sse  Formen  der  hereditären  Seh- 
nervendegeneration, ebenso  die  recessiv  vererbbare  Taub.stummheit  und 
nervöse  Schwerhörigkeit  bilden  mit  den  verschiedenen  Formen  der 
amauroti.schen  Idiotie  eine  nosologische  Einheit:  alle  Hirn-,  Augen-  und 
Ohrerkrankungen  können  selbständig  im  Erbgang  auftreten.  Sie  können 
sich  aber  auch  mit  dem  Degenerationsprozeß  im  Gehirn,  der  sog.  amauro- 
tischen Idiotie,  verbinden.  Am  häufigsten  ist  das  Auge  allein  erkrankt. 
In  einer  gewis.sen  Zahl  der  Fälle  kommt  es  zu  gleichzeitigen  Veränderungen 
des  Augenhintergrundes  mit  einer  Degeneration  der  Ganglienzellen.  Sehr 
.selten  sind  die  Formen , wo  sich  eine  Kombination  der  Veränderungen 
des  Auges,  des  Ohres  und  des  Gehirns  findet.“  Kufs  faßt  diese  Fälle 
unter  dem  Namen  Heredodegeneratio  akustico-retino-cerebralis  zu- 
sammen. Über  eine  Anzahl  solcher  Fälle,  die  ich  zu  untersuchen  Gelegen- 
heit hatte,  soll  im  folgenden  berichtet  werden. 

Die  er.sten  beiden  Fälle  von  amaurotischer  Idiotie  mit  Hörstörungen 
betreffen  2 Schwestern,  von  denen  ich  leider  nur  die  jüngere  untersuchen 
konnte.  Die  Angaben  über  die  ältere  entnehme  ich  dem  Erbgutachten, 
das  über  .sie  abgegeben  worden  i.st.  Beide  Schwestern  entstammen  einer 
Familie,  in  der  bisher  angeblich  keine  Erbleiden  vorgekommen  sind. 
Eltern  sowie  Großeltern  sind  nicht  blutsverwandt. 

1.  Br.,  Veronika,  geh.  am  11.  9.  13.  Nach  den  Angaben  der  Taubstummenanstalt 
Leipzig,  in  die  Veronika  1920  eingeschult  wurde,  ist  das  Kind  von  Geburt  an  taub- 
stumm. Sonst  war  sie  körpt'rlich  gesund,  kräftig  gebaut  und  zeigte  keinerlei 


^ Kufs:  Z.  Neur.  109,  H.  3 (1927). 
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Mißbildungen.  Hei  der  Entiassun^  wird  angegeben,  daß  sie  ».Mit  bildun^stahis4 
gewesen  .st'i. 

HIß")  wurde  Vt'ionika  von  einem  Amtsarzt  we^en  Verdaehts  einer  erblichen 
Taubstummheit  untersucht.  Die  Untersuehunji  er^ab  einen  ^uten  Kräfte-  und  Er- 
nährungszustand. Die  inneren  ()rj;ane  waren  frei  von  krankhaften  Veränderungen. 

Intelligenzprüfung:  Bei  Vorlegen  eines  Fragebogens  behau  j>tet  die  Br.  die  Schrift 
nicht  lesen  zu  können.  Sie  könne  nur  Blockschrift  lesen.  Auch  bei  Benutzung 
(‘iner  J.it‘selu|K‘  benimmt  sie  sieh  schwerfällig  und  zeigt  Iku  den  einzelmui  Fragen 
nur  sehr  dürftige  Kenntnisse.  Audi  nach  eingehender  Behdirung  \Nird  ihr  der  Sinn 
der  einfachsttui  Fragen  nicht  klar.  Wenn  man  den  Eindruck  hat,  daß  sie  nach  vieler 
Mühe  die  einzelnen  Fragen  erfaßt  haben  könnte,  so  bleibt  sie  doch  die  Antwort 
.schuldig.  Psychisch  ist  die  Patientin  mißt raui.seh,  leicht  reizbar,  dabei  ab('r  stumj)f 
und  indolent  ihrer  Ihngebung  gegenüber.  .\us  dieser  Prüfung  entnimmt  d(‘r  Gut- 
achter, daß  bei  der  Untersuchten  zweifellos  Schwachsinn  vorliegt.  Augenhinter- 
grund: Es  findet  sich  das  Bild  einer  Retinitis  j)igmento.sa  mit  starker  Herab.setzung 
des  Sehvermögens. 

Eine  genauere  Untersuchung  des  (rdiörorganes  und  dt's  V(*stibularaj)paratt's 
durch  uns  hat  leider  nicht  stattgefund(*n.  Nach  der  Diagnose*  des  untersuchenden 
.\rztes  handelt  es  sich  um  eine  familiäre,  erbliche  Taubstummheit,  verbunden  mit 
Retinitis  j)igmentosa  und  geistig  minderwertiger  Veranlagung.  Das  Mädchen  ist 
wegen  dieser  Erbleiden  sterilisiert  worden. 

Zusammenfassnng . Nach  den  Angaben  des  vorliegenden  Gutachtens 
ist  anziinehinen,  daß  es  sich  bei  V.  Br.  um  einen  sog.  Pigmentosatypus 
der  amaurotischen  Idiotie  handelt,  der  dem  Zeitpunkt  seines  Auftretens 
nach  der  juvenilen  F'orm  zuzurechnen  ist.  Während  das  Mädchen  in 
der  Taubstummenanstalt  noch  gut  bildungsfähig  war,  hat  sich  in  den 
letzten  Jahren  ein  zunehmender  Schwachsinn  entwickelt.  Zu  der  amauro- 
tischen Idiotie  gesellt  sich  noch  eine  erbliche  Taubstummheit. 

Die  Schwester  Br.  Isolde,  geb.  24.  5.  24,  die  sich  zur  Zeit  in  der  Taubstummen- 
anstalt Ix'ipzig  befindet,  konnte  in  unserer  Poliklinik  eingehend  untersucht  werden. 
Bei  ihr  wurde  die  Taubstummheit  im  1.  Lebensjahre  festgestellt.  Stärkere  Ver- 
änderungen der  Psyche  und  der  Intelligenz  sind  bisher  nicht  aufgetreten.  Befuiul: 
Bc'ide  Trommelfelle  sind  reizlos,  matt  mit  Reflex.  Röntgenologisch  ist  eine  normale, 
wenig  ausgedehnte  Pneumatisation  nachweisbar.  Die  Lhitersuchung  mit  Stimm- 
gabeln und  dem  Otoaudion  ergab  das  Vorliegen  einer  völligen  Taubheit.  Vestibular- 
apparat:  kein  Sixjntannystagmus.  Bei  der  Untersuchung  des  rotatorischen  Ny- 
stagmus zeigte  sich,  daß  Patientin  unerregbar  war  (Dreh Versager).  Bei  Spülung  des 
rechten  Ohres  mit  10  ccm  Leitungswasser  erwies  sich  der  rechte  Gleichgewichts- 
apparat gut  erregbar.  Links  konnte  nur  ein  leichter  rotatorischer  Nystagmus  fest- 
gestellt werden.  Augenhintergrund:  Papillen  sind  wachsgelb  verfärbt,  die  Gefäße 
eng.  In  der  Peripherie  der  Netzhaut  finden  sich  feine  Pigmentherde  wie  bei  der 
Rc'tinitis  pigmentosa;  die  Aderhaut  zeigt  kleine  weißliche  Flecken.  Da  die  Wa.R. 
negativ  ausfiel,  ist  mit  aller  Wahrscheinlichkeit  eine  luische  Affektion  auszuschließen. 
Nach  Ansicht  der  Augenklinik  handelt  es  sich  in  dem  vorliegenden  Falle  um  eine 
Erkrankung  des  Augenhintergrundes,  die  etwa  in  der  Mitte  zwischen  der  Retinitis 
pigmentosa  und  der  Chorioretinitis  e luica  steht  und  anscheinend  eine  Sonderstellung 
einnimmt.  Als  weiterer  Augenbefund  fand  sich  ein  myopischer  Astigmatismus. 

Zusaminenfassend  können  wir  über  Isolde  Br.  feststellen:  Auch  hier 
handelt  es  sich  um  eine  Erkrankung,  die  trotz  der  fehlenden  cerebralen 
Erscheinungen  der  juvenilen  amaurotischen  Idiotie  zuzurechnen  ist. 
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Sie  ist  kombiniert  mit  völliger  Taubheit  sowie  gestörter  Lab3’rinth- 
erregbarkeit.  Bei  zweimaligem  negativen  Ausfall  der  Trrt«Äermnrmschen 
Reaktion  ist  die  Annahme  einer  luischen  Erkrankung  unwahrscheinlich. 
Außerdem  fehlen  alle  weiteren  klinischen  Befunde,  die  für  eine  Lues  con- 
genitalis  sprechen  können.  Die  Erklärung  für  das  Fehlen  intellektueller 
Störungen  haben  wir  in  dem  jugendlichen  Alter  der  Patientin  zu  suchen. 
Bei  ihrer  Schwester  wurden  ja  auch  während  der  Schulzeit  keinerlei 
Störungen  der  Intelligenz  festgestellt.  Bei  der  letzten  Untersuchung 
hingegen  waren  diese  deutlich  ausgeprägt,  so  daß  sie  auch  dem  Nicht - 
psvchiater  auffällig  waren.  Wir  müssen  annehmen,  daß  die  zunehmenden 
geistigen  \"erfallserscheinungen  bei  diesen  Fällen  etwa  zur  Zeit  der  Puber- 
tät beginnen  und  von  da  an  allmählich  zunehmen. 

3.  S.  Siegfried,  geb.  4.  11.23.  Als  Kleinkind  Masern,  Scharlach,  Spitzpocken. 
Aus  den  Akten  der  Taubstummenanstalt  Leipzig  geht  hervor,  daß  die  Taubstummheit 
des  Kindes  angeboren  ist.  Auffällig  wurde  das  fehlende  Hörvermögen  den  Eltern 
bereits  Ende  des  1.  Lebensjahres,  da  das  Kind  nicht  sprechen  lernte.  Eine  damals 
in  unserer  Poliklinik  durchgeführte  Untersuchung  ergab  eine  völlige  Taubheit. 
Die  körperliche  Entwicklung  unseres  Patienten  war  anfänglich  normal.  Aber  bereits 
in  früher  Kindheit  setzteeineauffallend  starke  Fettentwicklung  an  allen  Körperteilen 
ein,  die  vom  Vater  auf  die  bestehende  Bewegungsarmut  und  Trägheit  des  Kindes 
zurückgeführt  wurde.  Ein  starker  Esser  ist  der  Knabe  nie  gewesen.  Schon  früh- 
zeitig Ix'merkten  die  Eltern,  daß  der  Junge  sehr  unsicher  ging  und  sich  vor  allem 
nachts  nicht  allein  bewegen  konnte.  Er  hat  nie  mit  seinen  Altersgenossen  gespielt 
und  war  körperlich  sehr  ungelenk.  Nach  den  Angaben  der  Angehörigen  sollen  in 
der  Familie  keine  weiteren  Erbkrankheiten  aufgetreten  sein.  Nur  die  Mutter  ist 
schwerhörig.  Die  deswegen  durchgeführte  Untersuchung  ergab  das  Vorliegen  von 
Rückständen  nach  Mittelohrentzündung  auf  dem  rechten  Ohr  und  eine  Otitis  media 
chronica  links.  Vater  und  3 Geschwister  sind  gesund  und  hören  normal.  1 Kind 
der  Familie  ist  im  Säuglingsalter  anscheinend  an  einer  Ernährungsstörung  gestorben. 

BefuvA.  Größe  1,08  m (Normalgröße  dem  Alter  entsprechend  1,48  m),  Gewicht 
H8,5  kg  (Sollgewicht  39,2  kg).  Es  findet  sich  ein  Fettansatz  vom  Typus  einer 
Dystrophia  adiposigenitalis  sowie  Genitalh^^poplasie.  Röntgenologisch  konnte 
eine  Erkrankung  des  Türkensattels,  die  für  einen  Tumor  der  Hypophj'se  sprechen 
würde,  nicht  festgestellt  werden.  Die  inneren  Organe  sind  gesund.  Der  Knabe 
zeigt  eine  auffallende  Bewegungsarmut.  Die  Untersuchung  des  Intellektes,  die  mit 
Hilfe  eines  Taubstummenlehrers  durchgeführt  wurde,  ergab  eine  ausgesprochene 
LTnterent  Wicklung. 

Augenbefund:  Tv'pische  Retinitis  pigmentosa  mit  erheblicher  Einschränkung 
des  Sehvermögens,  sowie  Nachtblindheit.  Gehörorgane:  rechtes  Trommelfell  matt 
mit  Reflex,  etwas  eingezogen,  reizlos.  Linkes  Trommelfell  matt,  eingezogen  in 
den  unteren  Partien  der  mittleren  Paukenwand  fest  anliegend. 

Röntgenuntersuchung:  Rechte  W.F.  wenig  au.sgedehnte  Pneumatisation.  S|X)n- 
giöse  Spitze.  Links  spongiöser  Warzenfortsatz. 

Ein  Hörvermögen  konnte  weder  mit  Stimmgabeln  noch  mit  dem  Otoaudion 
auch  bei  stärksten  Intensitäten  nachgewiesen  werden.  Prüfung  des  Vestibular- 
apparates:  weder  rotatorisch  noch  calorisch  mit  Eiswasser  war  der  Gleichgewichts- 
apparat beiderseits  erregbar.  Wa.R.:  negativ. 

7jnsammenjassnng . Ks  handelt  sich  bei  dem  Fall  kSiegfried  S.  um  einen 
Fall  von  BardH- RiedUchen  Syndromenkomplex  mit  Dystrophia  adiposo- 
genitalis,  Retinitis  pigmentosa  und  geistiger  Unterentwicklung.  Die 
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hei  tliesen  Fällen  häufig  zu  beobachtende  Polydaktylie  fehlt.  Dagegen 
findet  sich  Taubstummheit  ohne  Hörreste,  sowie  eine  aufgehobene  Erreg- 
barkeit des  Gleichgewichtsapparates.  Die  bei  der  letzten  Untersuchung 
klinisch  feststellbaren  Rückstände  nach  Mittelohrentzündung  können  für 
den  Hörausfall  nicht  verantwortlich  gemacht  werden,  da  die  Taubheit 
bereits  1925  fachärztlich  festgestellt  wurde  und  der  Trommelfellbefund 
bei  dieser  Untersuchung  vollkommen  normal  war. 

18()6  berichten  Laurence  und  Moon  über  einen  Symptomenkomplex, 
der  erst  1920  von  Biedl  ^ erneut  entdeckt  worden  ist.  Es  handelt  sich 
um  ein  scharf  umrissenes  Krankheitsbild,  das  sich  aus  verschiedenen 
Symptomen  zusammensetzt. 

1.  Fettsucht,  2.  Genitalhypoplasie.  Beide  entsprechen  den  Er- 
scheinungen bei  der  Dystrophia  adiposogenitalis,  wie  er  von  Fröhlich  be- 
schrieben worden  ist ; 3.  Opticusatrophie  mit  Pigmentdegeneration  der 
Netzhaut  und  Nachtblindheit;  4.  Polydaktylie;  5.  geistige  Entwicklungs- 
hemmungen. 

Biedl  unterscheidet  bei  der  sog.  FröÄ^icÄschen  Erkrankung  2 Typen, 
einmal  eine  hypophysäre  Form,  zum  anderen  eine  cerebrale.  Für  die 
letztere  nimmt  er  eine  angeborene  Entwicklungshemmung  des  Zwischen- 
hirns an.  Dafür  sprechen  eine  Reihe  Symptome  außer  der  typischen 
Dystrophia  adiposogenitalis,  z.  B.  angeborene  Mißbildungen,  Polydaktylie, 
Retinitis  pigmentosa  und  andere.  Die  einzelnen  Erscheinungen  treten 
nicht  immer  alle  zusammen  auf,  sondern  es  finden  sich  die  verschiedensten 
Kombinationen,  ln  deutlicher  Ausprägung  ist  das  Krankheitsbild  sehr 
selten.  Es  finden  sich  in  der  Weltliteratur  bisher  etwa  nur  30  Beobach- 
tungen. Grenzfälle,  die  nur  Teile  des  Syndroms  zeigen,  sind  dagegen 
häufig,  so  wird  z.  B.  Retinitis  pigmentosa  mit  Polydaktylie  beobachtet, 
teilweise  unter  gleichzeitigem  Vorhandensein  von  Intelligenzdefekten. 
Weiter  wird  von  Fettsucht  und  Retinitis  pigmentosa  berichtet;  dann  auch 
Dystrophia  adiposogenitalis  mit  Polydaktylie  und  ähnlichem.  Die  ein- 
zelnen Krankheitsbilder  können  also  in  vielerlei  Zusammenstellung  auf- 
treten  und  sollen  nach  Ansicht  der  Untersucher  alle  dem  obengenannten 
Symptomenkomplex  angehören. 

Eine  sichere  Entscheidung  über  die  der  Bardet- Biedlsc\ven  Krankheit 
zugrunde  liegende  Störung  konnte  bisher  auch  von  internistischer  Seite 
nicht  gefällt  werden,  da  vor  allem  autoptische  Befunde  fehlen.  Wahr- 
scheinlich ist,  daß  diese  Störung  angeboren  ist.  Auf  Grund  einiger  Beob- 
achtungen glaubt  man  einen  recessiven  Erbgang  nachweisen  zu  können. 
Von  einigen  Untersuchern  (Bauer,  Rieger  und  Träumer'^)  werden  für 
die  Entstehung  dieses  Syndromkomplexes  wenigstens  3 verschiedene 

^ Biedl:  Kongr.  dtsch.  Ges.  inn.  Med.  Wiesbaden  1922.  — Physiologie  und 
Pathologie  der  Hypophyse.  Bergmann  1022.  — Dtsch.  med.  Wsehr.  1922  II,  1030. 

2 Bauer,  J.:  Innere  Sekretion.  Berlin  1927.  — Rieger  u.  Trnutner:  Z.  Augenheilk. 
«H,  235  (1929). 
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miteinander  gekoppelte  Erbfaktoren  verantwortlich  gemacht.  Der  eine 
soll  die  Fettsucht  und  den  Hypogenitalismus,  der  andere  die  Retinitis  pig- 
mentosa und  der  3.  die  Skelet  Veränderungen  hervorrufen.  Ob  die  geistige 
Unterentwicklung  durch  einen  der  angegebenen  Erbfaktoren  verursacht 
wird,  oder  auf  einer  weiteren  Kopplung  beruht,  ist  noch  unklar.  Das  Vor- 
kommen von  Krankheit.sformen,  die  eine  oder  mehrere  charakteri.stische 
Symptome  vermissen  lassen,  erklären  die  Autoren  durch  Faktorenaus- 
tau.sch.  Die  Erklärung  mit  Hilfe  der  Genkopplung  genügt  aber  unseres  Er- 
achtens nicht,  über  den  ursächlichen  Zusammenhang  des  Bardet-  Biedhvhen 
Syndromkomplexes  mit  der  Taubstummheit  ein  Urteil  zu  fällen.  Man 
müßte,  der  obigen  Ansic.ht  entsprechend,  noch  eine  weitere  Genkopplung 
annehmen.  Auch  kcüuue  man  daran  denken,  daß  für  die  in  unseren  Fällen 
nicht  vorhandenen  Skelet  Veränderungen  die  Taubstummheit  eingetreten 
sei.  Weiter  wäre  noch  zu  erwägen,  daß  das  Auftreten  der  Taubstummheit 
in  diesem  Zusammenhang  ein  rein  zufälliges  sei.  Die  letzte  Vermutung 
glauben  wir  aber  ablchnen  zu  müssen.  Durch  die  Annahme  eines  Zufalles 
könnte  man  ja  schließlich  sämtliche  gleichzeitig  auftretenden  Erbleiden 
erklären,  und  wir  gehen  nicht  fehl  in  der  Ansicht,  daß  dies  für  die  Frage 
der  Erblichkeitforschung  einen  wesentlichen  Rückschritt  bedeutet.  Wir 
nehmen  vielmehr  an,  daß  wir  bei  dem  Auftreten  der  Taubstummheit  mit 
dem  Bardet-  BiedUchvn  Syndromenkomj)lex  einen  inneren  Zusammenhang 
vor  uns  haben.  Wir  sehen  in  der  \’ielheit  der  Erbleiden  und  ihrer  Kom- 
bination mit  Taubstummheit  den  Ausdruck  einer  tiefgreifenden  cere- 
bralen Schädigung. 

Diese  Annahme  gew  innt  für  uns  noch  mehr  Wahrscheinlichkeit  durch 
eine  Beobachtung  Sen  jk'is  ^ der  darauf  hinweist,  daß  die  Bardet - Biedlsche 
Erkrankung  unzweifelhaft  eine  starke  Ähnlichkeit  mit  der  amaurotischen 
Idiotie  besitzt.  Der  Hinweis  der  Autoren  auf  eine  hypophysär-inter- 
mediäre Insuffizienz  bei  der  amaurotischen  Idiotie,  sowie  die  hereditäre 
Natur  beider  Krankheiten  rechtfertigen  den  A'ersuch,  das 
Bard(  t-Bi('dlsL‘\\e  Syndrom  der  Gruppe  der  selben  Hereditär- 
degenerationen zuzurechnen,  der  auch  die  amaurotische 
Idiotie  angehört. 

Die  folgende  Familie,  deren  Mitglieder  ich  untersuchen 
konnte,  zeigt  der  beigefügte  Stammbaum  (Abb.  0).  Die  An- 
gaben über  die  ältt'ren  Familienangehörigen,  die  teilweise 
bereits  verstorben  sind,  entnehme  ich  den  Akten  des  Sächs. 
Erbgesundheitsamtes,  dem  ich  für  die  Überlassung  meinen 
Dank  ausspreche. 

Xr.  11.  Kl.  Heinrich,  August,  j;eb.  1830,  gest.  1919,  war  gesuiul,  insbesoiulert* 
war  (*r  frei  von  Krbleidtai. 

Xr.  10.  Kl.  Bertha,  Kniilie,  g(*b.  1804.  Dieses  Familienmitglied  ist  gegenüla  r 
seiner  Umgehung  sehr  zurückhaltend.  Sie  soll  geistig  nicht  ganz  einwandfrei  .s(*in; 

* Serejki.s:  Med.  Klin.  2.>  (1929). 
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war  nieht  verheiratet.  Der  Vater  ihres  unehelichen  Kindes  (Nr.  2)  war  ein  reisender 
Fleischer. 

Nr.  S.  Kl.  Robert,  Handarbeiter,  geb.  1866,  gest.  1932,  war  unauffällig;  Bruder 
von  Nr.  lU. 

Nr.  9.  Kl.  l.«ina,  geb.  Br.,  geb.  1866,  ebenfalls  unauffällig. 

Nr.  l.  Sohn  von  8 und  9.  Kl.  Max,  Albin,  Landwirt,  geb.  1893.  Bei  der  eingehen- 
<len  Ihitersuchung,  die  wir  in  unserer  Poliklinik  vornehmen  konnten,  waren  keinerlei 
krankhafte  Veränderungen  festzustellen.  Insbesondere  war  das  Hör-  und  Seh- 
vermögen normal.  Kl.  ist  voll  militärtauglich.  Er  hat  seine  Base  (Nr.  2)  geheiratet. 

Nr.  2.  Kl.  Milda,  geb.  1894  (Kind  von  Nr.  10).  In  den  Akten  findet  sich  die  An- 
gabe:,, intellektuell  minderbegabt.“  Klinisc  her  Befund : Trommelfell  beiderseits  matt, 
reizlos;  Ch'biß  defekt.  Sonst  kein  krankhafter  Befund  feststellbar.  Hörprüfung: 
Flüstersprache  links  und  rechts  o — 6 m.  Umgangssprache  links  und  rechts  > 6 m. 
Die  Untersuehung  mit  dem  Otoaudion  ergab  eine  gleichmäßige  Herabsetzung 
des  Hörvermögens  im  oberen  Tonbereieh  im  Sinne  einer  degenerativen  Innenohr- 
sc’hwerhörigkeit.  üb  diese  Schwerhörigkeit  in  einem  Zusammenhang  mit  den  tief- 
greifenden Hörstörungen  ihrer  Kinder  gebracht  werden  kann,  läßt  sich  nicht  sagen. 
Wahrscheinlich  handelt  es  sich  um  eine  .sehr  früh  auftretende  Altersschwerhörigkeit 
auf  dem  Boden  einer  konstitutionellen  Minderwertigkeit.  Aus  der  Verwandtenehe 
1 und  2 entstammen  5 Kinder.  3 davon  leiden  an  einer  juvenilen,  familiären  amau- 
roti.schen  Idiotie,  2 Kinder  sind  erscheinungsbildlich  gesund. 

Nr.  3 Kl.  Erna,  geb.  29.  12.  19.  Das  Kind  war  eine  Zangengeburt.  Kurz  nach 
<ler  (Jeburt  wurden  ihm  beiderseits  je  eine  6.  Zehe  entfernt.  Mit  2 Jahren  lernte 
das  Mädchen  laufen  und  wurde  rechtzeitig  bettrein.  Seit  Oeburt  ist  die  Patientin 
taubstumm.  Außer  Masern  hat  sie  keine  Kinderkrankheiten  durchgemacht.  1928 
wurde  in  der  Univ. -Augenklinik  Leipzig  folgender  Befund  festgestellt:  Strabismus, 
schnellschlägiger  Pendelnvstagmus  beiderseits.  Augenhintergrund:  Retinitis  pig- 
mentosa mit  beginnender  Maculadegeneration.  Die  Nachuntersuchung  in  der  Augen- 
klinik 1931  ergab  den  gleichen  Befund.  — Neurologischer  Befund:  Außer  leichter 
Schwäche  des  Mundfaeialis  links  und  geringer  Abweichung  der  Zunge  beim  Heraus- 
stRH'ken  nach  rechts,  findet  sich  kein  pathologischer  Befund.  Der  Crang  ist  unsicher. 
Die  Unsicherheit  des  (langes  ist  wahr.scheinlich  auf  das  mangelhafte  Sehvermögen 
zurückzuführen.  Ausgesprochene  cerebrale  ataktische  Störungen  sollen  nicht  be- 
standen haben.  Die  Reflexe  waren  normal  und  seitengleich  auslösbar.  Sensibilität 
nicht  prüfbar.  Untersuchung  in  der  Ohren-Poliklinik  1931  ergab  totale  Taubheit: 
Hörreste  waren  nicht  nachweisbar.  Wa.R.  im  Blut  und  Liquor:  negativ.  Seit 
1928  ist  das  Kind  in  der  Taubstummenanstalt  Leipzig  untergebracht  worden.  Sie 
macht  einen  etwas  ängstlichen  und  unsicheren  Eindruck;  war  selbständig  im  An- 
und  Auskleiden.  Im  allgemeinen  war  sie  gutmütig  und  machte  geistig  einen  torpiden 
Eindruck.  Bis  1932  wurde  Erna  in  der  staatlichen  Taubstummenanstalt  Leipzig 
unterrichtet.  Die  Entlassung  erfolgte  wegen  allmählicher  Erblindung.  Patientin 
wurde  darnach  in  der  Jugendabteilung  Königswartha  der  Landesheilanstalt  Chem- 
nitz-Altendorf  unt^'rgebracht.  Der  Prozeß  der  Erblindung  hat  in  den  letzten  Jahren 
zugenommen,  so  daß  sie  heute  nur  noch  hell  und  dunkel  unterscheiden  kann.  In 
technischen  Arbeiten  zeigt  sich  Erna  anstellig  und  ge.schickt,  sodaß  die  Aussicht 
iM'steht,  daß  sie  das  Bürstenziehen  erlernen  kann.  Sie  ist  mit  ihrer  Umgebung 
freundlich,  wenn  man  es  gut  mit  ihr  meint.  Was  sie  will,  gibt  .sie  nicht  an,  lehnt 
aber  das  energisch  ab,  was  sie  nicht  will.  — LTitersuchung  1936:  Ohren:  Trommel- 
fell beiderseits  graumatt,  mit  Reflex,  reizlos.  Röntgenuntersuchung:  Beiderseits 
sehr  au.sgedehnte  Pneumatisation,  die  weit  nach  der  Schläfen.schuj)pe  und  dem  Joch- 
lK)gen  zu  reicht.  Die  Prüfung  mit  Stimmgabeln  läßt  keinerlei  Hörreste  erkennen. 

^ ÜIkt  Nr.  3 und  4 ist  vom  neurologi.sehen  Standpunkte  aus  in  einer  Dissertation 
von  E.  Müller,  Düpzig  1931  berichtet  worden. 
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Steinberg: 


Eine  caloriselie  und  rotatorisehe  Erregbarkeit  ist  nicht  festzustellen,  da  ein  starker, 
vorwiegend  nach  rechts  gerichteter  rotatorischer  Spontannystagmus  besteht.  Jeden- 
falls hat  man  nicht  den  Eindruck,  daß  auch  nach  längerer  Prüfung  auf  dem  Dreh- 
stuhl subjektives  Schwindelgefühl  auftritt.  Patientin  bringt  nur  unartikulierte  Töne 
hervor.  — Augenbefund:  Ausgesprochene  Lichtscheu.  Papillen  beiderseits  ver- 
waschen, VOM  normaler  Farbe.  Atrophische  ])feffer-  und  salzartige  Pigmentherde 
üIhu’  dem  ganzen  Fundus.  Röhrenförmiges  (lesichtsfeld,  Sehvermögen  hochgradig 
(‘ingeschränkt.  Xach  Ansicht  der  Augenklinik  handelt  es  sich,  da  Lues  auszu- 
schließen ist,  um  eine  Form  der  Ketinaatro])hie  aus  dcTU  (Gebiet  der  Retinitis 
])igmentosa. 

/.usammenfassung.  Es  handelt  sieh  um  ein  17  Jahre  altes  Mädchen, 
das  einer  Verwandtenehe  entstammt.  Klinisch  zeigt  sie  das  Bild  einer 
juvenilen  atnaurofischen  'Idiotie:  Retinitis  pigmentosa,  Demenz,  ange- 
borene Mißbildungen.  Hierzu  kommt  eine  angeborene  Taubstummheit 
ohne  nachweisbare  Hörreste.  Die  Erregbarkeit  des  Vestibularapparates 
ist  nicht  sicher  ])rüfbar.  da  ein  starker  Spontannystagmus  besteht.  Dieser 
Nystagmus  geht  höchstwahrscheinlich  nicht  vom  Labyrinth  aus,  sondern 
wird  durch  Störungen  im  (Jebiet  des  Kleinhirns  ausgelöst.  Cerebellar- 
ataktische Störungen,  die  im  Kleinkindesalter  bestanden  haben  sollen, 
sind  nach  Ansicht  der  Xervenklinik  jetzt  nicht  mehr  vorhanden. 

Xr.  4.  Kl.  Irmgard,  2.  Kind  der  Familie,  geh.  30.  3.  21.  Die  (Jeburt  verlief 
normal.  Laufen  U'rnte  das  Kind  mit  D/4  dahren.  Bis  1930  war  sie  noch  nicht  bett- 
rein. Kurz  nach  der  (Jeburt  wurde  beiderseits  je  ein  6.  Finger  und  an  jedem  Fuß 
ein(‘  0.  Zehe  entfernt.  Schwere  Krankheiten  hat  das  Kind  nicht  durchgemacht. 
Elx'uso  w ie  bei  der  ält(“r(‘n  Schwester  sollen  von  Anfang  an  (Jangstörungen  bestanden 
hab(‘n,  die  192S  als  eercbellarataktische  Störungen  bezeiehnet  wurden.  Von  Ge- 
burt an  ist  auch  Irmgard  taubstumm.  Befund  der  Xervenklinik:  Prüfung  auf 
Mentalität  und  Reflexe  ergaben  nichts  Pathologisches.  Der  Gang  der  Patientin  ist 
breitb(‘inig  und  unsicher,  doch  nicht  mehr  ataktisch.  An  den  inneren  Organen  kein 
j)athologischer  Befund.  Wa.R.  im  Blut  und  Liquor:  negativ.  — Augenbefund: 
liorizontaler  Xystagmus,  Astigmatismus,  herabgesetztes  Sehvermögen.  — Im 
(Jegensatz  zu  d(‘r  älteren  Schwester  finden  sich  im  Bereich  des  Augenhintergrund(‘s 
starke  Ih'gmentverändcrungen  nur  in  der  Peripherie  des  Augenhintergrundes, 
w ährend  die  Macula  frei  ist.  Die  IJitersuchung  des  Hör-  und  Gleichgewiehtsapparates 
(‘rgab:  Es  sind  w(‘der  Hörreste  mit  Sicherheit  nachzuweisen,  noch  kann  eine  Erreg- 
barkeit des  Vestibulara])parat(‘s  mit  Sicherheit  erzielt  werden.  Während  des  Auf- 
enthalts in  der  Taubstummenanstalt  in  L(‘ipzig  zeigte  es  sich,  daß  Irmgard  wesent- 
lich aktiver  und  lebhafter  in  ihrem  Wesen  war,  dab(‘i  aber  viel  oberflächlicher  in 
ihren  Arlx'iten.  Sie  heobacht<‘t  ihre  Umgebung  sehr  gut  und  versucht  ihre  Schwester 
zu  iK  vormunden.  Bei  der  Entlassung  aus  der  Taubstummenanstalt  1932  wurde 
über  Irmgard  und  Erna  Kl.  folgendes  in  den  Akten  niedergelegt:  ,,Das  Kind  ist 
in  d('r  lOntwicklung  weit  zurück.  Es  konnte  nicht  selbständig  Treppen  steigen,  lief 
breit Ix'inig  und  schoß  unsicher  vorwärts.  Irmgard,  .sowie  aueh  Erna  sind  ihrer 
geistigen  Stumj)fheit  eiitrissen  worden  und  nehmen  mit  Verständnis  an  den  Gescheh- 
ni.ssen  ihri'r  Unigebung  teil.  Beide  haben  etwas  schreiben  gelernt,  besitzen  einige  Be- 
griffe, auch  die  Zahlvorst(‘llung  bis  5,  aber  damit  sind  bei  ilnu'ii  die  Unterrichts- 
möglichk(‘it(*n  erschöpft,  da  selbst  die  Erlernung  der  (Jebärdensprache  auf  die  größten 
Schwierigkeiten  stößt'*.  B(*fund  193G:  Ohren : Tromnu'lfell  beiderseits  leicht  milchig 
g(‘trid)t.  reizlos.  Röntgenologisch  ist  (‘ine  r(‘chts  gehemmte  und  inm'gel mäßige 
Pn(‘umatisation  d(‘S  Warzenfortsatz(‘s  nachweisbar.  Links  ist  der  Warzenfort.satz 
spongiös.  Ein  Tongehör  ist  weder  mit  Stimmgabeln  noch  mit  dem  Otoaudion  auch 
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iK'i  den  größten  Intt'iisitäten  nachweisbar.  Es  findet  sich  ein  leichter  undulierender 
Xystagnius.  Eine  calorische  und  rotatorische  Erregbarkeit  des  Labyrinthes  ist 
nicht  nachzuweisen.  Iringartl  ist  nahezu  blind.  Der  Augenhintergrundbefund  ist 
der  gleiche  wie  bei  Erna,  jedoch  scheint  das  Sehvermögen  noch  um  geringeres  besser 
zu  sein.  Zeichen  einer  bestehenden  oder  angeborenen  Lues  sind  nicht  nachweisbar. 
Insbesondere  ist  auch  die  Wa.R.  jetzt  negativ. 

Fassen  wir  den  Befund  bei  Irmgard  Kl.  zusammen,  so  sehen  wir,  daß 
aueh  bei  ihr  praktisch  die  gleichen  Veränderungen  bestehen  wie  bei  Erna. 
Es  handelt  sich  aueh  bei  ihr  um  eine  juvenile  amaurotische  Idiotie  mit  Taub- 
stummheit und  aufgehobener  Erregbarkeit  des  Vestibularapparates. 

Xr.  5 und  6.  Marianne  und  Werner  Kl.,  10  und  9 Jahre  alt.  Beide  sind  erschei- 
nungsbildlich gesund.  Kein  pathologischer  Augenbefund.  Xormales  Hörvermögen 
und  normale  Vestibularerregbarkeit. 

Xr.  7.  Kl.  Waltraut,  geb.  22. 12.28.  Auch  bei  dem  letzten  Kinde  der  Familie  Kl. 
finden  sich  die  Veränderungen  wie  bei  seinen  Geschwistern  Erna  und  Irmgard.  Das 
Kind  ist  von  Geburt  an  taubstumm  und  wird  in  der  Taubstummenanstalt  Dresden 
unterrichtet.  X"ach  dem  Zeugnis  dieser  Anstalt  ist  sie  in  ihren  Leistungen  außerordent- 
lich schwach.  Sie  kann  weder  lesen  noch  rechnen.  Im  Sprechen  macht  sie  keine  Fort- 
schritte. Sie  kann  wohl  Worte  abschreiben,  versteht  aber  deren  Sinn  nicht.  Xach 
mehr  als  einjähriger  Übung  schreibt  sie  jetzt  ihren  Vornamen.  Von  Charakter  ist 
Waltraut  sehr  gutmütig,  zärtlich  und  verträglich.  Sie  hält  sich  vor  allen  Dingen 
sauber.  Kein  Bettnässer.  — Augenbefund:  Im  Gegensatz  zu  ihren  Geschwistern 
zeigt  sie  keinen  X'ystagmus.  Die  Untersuchung  des  Augenhintergrundes  ergibt  eine 
blasse,  wachsartige  Verfärbung  der  Papillen  mit  engen  Gefäßen  und  retinalen 
Pigmentverschiebungen  wie  bei  ihren  Geschwistern.  Da  auch  hier  die  Wa.R. 
negativ  ist,  wird  von  seiten  der  Augenärzte  eine  tapetoretinale  Affektion  im  Sinne 
einer  Retinitis  pigmentosa  angenommen.  Ohren:  Trommelfelle  beiderseits  matt, 
reizlos.  Röntgenbild:  Beiderseits  ausgedehnte  kleinzellige  Pneumatisation.  Keine 
Hörreste  nachweisbar.  Weder  mit  der  calorischen  noch  der  rotatorischen  Vesti- 
bularisprüfung ist  eine  Reaktion  auszulösen.  Röntgenbild:  Wenig  ausgedehnte 
regelmäßige  Pneumatisation  des  Warzenfortsatzes. 

Auch  bei  Waltraut  müssen  wir  das  Vorliegen  einer  juvenilen  amauro- 
tischen Idiotie  mit  Taubstummheit  und  Unerregbarkeit  des  Vestibular- 
apparates annehmen.  Zum  Unterschied  von  ihren  beiden  Geschwistern 
findet  sich  kein  Spontannystagmus. 

Fassen  wir  die  2.  Gruppe,  über  die  wir  berichtet  haben,  zusammen, 
so  ergibt  sich  folgendes:  Es  handelt  sich  um  6 Krankheitsfälle,  die  in  den 
Formenkreis  der  juvenilen  amaurotischen  Idiotie,  die  der  Retinitis  pigmen- 
tosa nahesteht,  gehören.  Sie  alle  zeigen  eine  Häufung  von  Erbkrank- 
heiten, die  aber  bei  den  einzelnen  Individuen  nicht  völlig  übereinstimmen. 
Allen  gemeinsam  ist  das  Vorkommen  von  Taubstummheit,  das  bisher  in 
dieser  Häufigkeit  bei  der  amaurotischen  Idiotie  noch  nicht  beobachtet 
worden  ist. 

Die  Art  der  Veränderungen,  die  für  die  Vielheit  der  auftretenden  Erb- 
leiden bei  amaurotischer  Idiotie  verantwortlich  sind,  haben  \ins  die 
Xeuro-Patho-Histologen  geklärt.  Es  handelt  sich  bei  ihr  um  eine  Stoff- 
wechselstörung im  Bereich  der  Ganglienzellen  des  Zentralnervensystems, 
als  deren  Folge  eine  Lipoideinlagerung  eintritt.  Die  Ganglienzellen 
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köniuMi  an  (k‘n  verschiedensten  Orten  und  in  sehr  untersehiedlielieni  (irade 
t'rkranken.  de  nacli  dem  Sitz  der  Wränderungen  im  CJehirn  sind  auch 
die  Krseheinungen  naeh  außen  verschieden.  Sehr  liäufig  sind  die  (»an- 
glienzellen  des  Kleinhirns  erkrankt,  als  deren  Folge  eine  cerebellare  Ataxie 
heohachtet  wird.  In  den  Fällen,  wo  naeh  Ansicht  der  Augenärzte  der  an 
si(‘h  geringe  Befund  des  Augenhintergrundes  bei  einer  Retinitis  ])igmen- 
tosa  nicht  für  eine  hestehende  Blindheit  verantwortlich  gemacht  werden 
kann,  w ird  der  Sitz  der  Störung  auf  einen  DegenerationsprozeB  im  Cuneus 
\ erlegt.  Kbenso  liegen  den  Störungendes  Intellektes  bei  der  amaurotischen 
Idiotie  (Janglienzell Veränderungen  zugrunde. 

Wenn  cerehellare  Ataxie,  Blindheit,  Jntellektstörungen  auf  zentrale 
tiefgreifende  Zellstörungen  zurückgeführt  werden,  so  ist  die  Frage  berech- 
tigt : Liegt  die  Ursache  der  Taubstummheit  in  den  gleichen  Stoffwechsel- 
störungen der  (Janglienzellen  im  Bereich  der  zentralen  Hörbahn  begründet  ? 

Diese  Frage  i.st  mit  Sieherheit  nur  durch  eine  genaue  histologische 
Untersuchung  der  Felsenbeine  und  des  (Gehirns  zu  klären,  ln  Anbetracht 
des  .seltenen  kombinierten  Auftretens  dieser  Erkrankungen  ist  es  nicht 
verwunderlich,  daß  bisher  nur  eine  histologische  Beobachtung  eines 
Falles  verciffent licht  worden  ist,  den  wir  nach  unseren  heutigen  Kennt- 
nissen dem  Formenkreis  der  amaurotisehen  Idiotie  (und  zwar  einer  Spät- 
form im  Sinne  Kuf.s)  zurechnen  müs.sen.  Es  handelt  sich  um  den  Fall 
von  und  Bittg  L Die  festgestellten  histologisclien  Befunde  im 

Bereich  der  p(‘ripheren  Nervengebiete  waren  nicht  derartig,  daß  sie  den 
völligen  Ausfall  des  (ochlearis,  wie  des  Vestibularis  erklären  könnten. 
Dagegen  wurde  bei  der  Untersuchung  des  Hirns  ein  das  Cochlearisneuron 
betreffender  beträchtlicher  atrophischer  oder  hypoplastischer  Befund 
fe.st gestellt.  Es  ist  daher  anzunehmen,  daß  die  Ursache  der  Störung  des 
(ochlearis  wie  des  Vestibularis  zum  großen  Teil  auf  zentralen  Verände- 
rungen beruht.  Hierfür  spricht  die  beobaehtete  Verschmälerung  der 
Rindenbreite  des  ('ortex,  sowie  die  mikroskopisch  gefundene  Lichtung 
der  nervösen  F^lemente  und  die  Vermehrung  der  Gliazellen.  In  neuester 
Zeit  i.st  ein  Fall  von  Oppikofer  ^ beschrieben  worden,  der  in  diesem  Zu^ 
.sammenhang  von  größter  Bedeutung  ist.  Ich  will  daher  den  Fall  kurz 
anführen:  Es  handelt  sich  um  einen  27  Monate  alten  nicht] üdischen 
Knaben,  der  an  einer  AbV//^r/7^r^- Pietschen  Krankheit  verstorben  ist.  Der 
Knabe  entwickelte  sich  normal.  Im  Alter  von  10  Monaten  begann  die 
Krankheit  mit  Leber-  und  Milzveränderungen.  Das  Sehvermögen  nahm 
allmählich  bis  zur  Blindheit  ab.  Das  Kind  war  außerdem  taub  oder  zuin 
mindesten  hochgradig  schwerhörig,  da  es  auf  lauteste  Geräusche  keinerlei 
Reaktion  zeigte. 

Die  histologische  Untersuchung  der  Felsenbeine  ergab,  daß  die  Ver- 
änderungen am  Innenohr  und  insbesondere  an  den  Nervenendstellen 

1 Siehenmann  u.  Bing:  Z.  Olirenhcilk.  54  (1907).  — “ Oppikofer:  Z,  Hals-  usw'. 
Heilk.  39  (1935). 
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Krblicho  Au^(‘nkranklu*it(‘M  und  ( )hrt‘nleidrn. 


zu  LUM-iuLTirradiiT  wairu.  um  die  Hörstöruu^^  erklärcMi  zu  können.  DieTauh- 
h(‘it  war  nurdureli  zentrale  \ö*ränderunir(‘n  zu  erklären.  Diel’ntersueliun^ 
des  (lehirns  hestätiiite  diese \’erinutuiu£.  Ks  fand  sieh  im  Hereieh  der  Hirn- 
rinde und  zentraler  (Jamrlien  kaum  noch  eine  normale  ( Jaiurlienzelle. 

Ks  ist  ni(*ht  möirlieh.  auf  die  Fra^e  der  Beziehungen  von  Xif  nian- 
Plck'svhvr  Frkrankun^  und  amaurotischer  Idiotie  einzu^ehen.  Ich  will 
nur  kurz  lumierken,  daß  Hiclschon'sPj/,  Spiehneyer,  Kufs  und  neuerdings 
Haunnmn,  Kh  nk  und  Sche'uU  gger  darauf  hingewiesen  haben,  daß  zwischen 
amaurotischer  Idiotie  und  A’h/wu«/; -P/VA’scher  Krkrankung  sehr  enge 
Beziehungen,  wenn  nicht  gar  Übereinstimmung  bestehen.  Wir  sind  da- 
her hereehtigt.  diesen  Fall  mit  bei  der  Bes])reehung  unserer  PAille  zur 
Frklärung  heranzuziehen. 

Auf  (Jrund  der  vorhandenen  histologischen  Untersuchungen  und 
unserer  klinischen  Befunde  nehmen  wir  an,  daß  bei  unseren  Ftällen  von 
amaurotischer  Idiotie  der  Sitz  der  für  die  Taubstummheit  verantwortlichen 
\\‘ränderungen  in  der  zentralen  Hörbahn  zu  suchen  i.st.  Und  zwar  können 
sie  vom  (ianglion  spirale  (vgl.  die  l’^ntersuehungen  der  Amerikaner  über 
die  e^-Lireke)  über  das  Kautenhirn  bis  in  die  lateralen  Schleifen  und 
andererseits  über  die  unteren  4 Hügel  und  das  rorj)us  genieulatum  mediale 
bis  zur  Hemis])härenrinde  vorliegen.  Der  gleiche  Prozeß  ist  für  den  Aus- 
fall. bzw.  für  die  Störung  der  vestibulären  Erregbarkeit  verantwortlich 
zu  machen.  Auch  hier  handelt  es  sieh  höchstwahrscheinlich  um  eine 
J^ipoiddegeneration  der  (Janglienzellen  im  Bereich  der  zentralen  Bahnen 
des  Nervus  vestibularis.  'Mit  der  Annahme  des  \"orliegens  einer  zentralen 
Siörung,  die  für  die  Taubstummheit  verantwortlich  gemacht  werden  muß, 
und  die  durch  die  lijxnde  Degeneration  der  Ganglienzellen  bedingt  ist, 
kommen  wir  einer  Klärung  des  Zusammenhanges  zwischen  der  Retinitis 
})igmentosa  und  der  Taubstummjieit  ein  wesentliches  Stück  näher.  Weder 
die  Annahme  Ha ann erschlage  eines  ,, Status  degenerativus“  noch  die 
Alhrechfi^  eines  zufälligen  Zusammentreffens  beider  Erbkrankheiten, 
bedingt  durch  den  gleichen  reeessiven  Erbgang,  können  als  Erklärung 
angesehen  werden.  Wir  sehen  vielmehr  zwischen  beiden  Erbleiden  einen 
engen  Zusammenhang,  der  auf  der  Grundlage  einer  gleichsinnigen  Lipoid- 
stoffweehselstörung  der  Ganglienzellen  des  Hirns  gegeben  ist.  Je  nach 
der  Ausdehnung  dieses  Prozesses  im  Gehirn  haben  wir  die  verschiedensten 
Kombinationen  vor  uns.  Nur  so  ist  es  möglich,  das  verschiedene  Auf- 
treten der  bei  unseren  Ftällen  beobachteten  Veränderungen  zu  erklären. 
Die  eigenartige  Störung  der  ealorisehen  FJrregbarkeit  des  Vestibular- 
apparates,  die  wir  bei  dem  Kinde  Br.  Isolde,  feststellten,  findet  ihre  Er- 
klärung durch  mehr  oder  minder  hochgradige  Ganglienzellveränderungen 
im  Gebiet  der  zentralen  Vestibularisbahn.  Ist  die  Erregung  des  Gleich- 
gewichtsapparates nicht  mehr  auszulösen,  dann  haben  wir  einen  Prozeß 
in  der  Vestibularisbahn  vor  uns,  bei  dem  es  zu  einem  Untergang  sämtlicher 
Ganglienzellen  gekommen  ist. 

Z.  f.  Hals-,  Nasen-  u.  Ohrenheilkunde.  Ihl.  42  (KontärreObericht  II.  Teil).  23 
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StiMnlKTj;:  Krbliclu*  Au^'t'nkraiiklieitcMi  und  Ohronleidon. 


I^ei  dtMU  Knaben  S.  war  das  ..merkwürdige  Zusammentreffen“  einer 
lianlif- ßi((nsvhcn  Krankheit  mit  Taubstummheit  zu  beobaehten.  Kine 
Krklärumr  von  seiten  der  Internisten  konnte  hierfür  nielit  ireireben  werden. 
Taubstummlieit  und  vestibuläre  l'nerre^barkeit  beruhen  unserer  Ansieht 
naeh  auf  einer  De^^eneration  der  ( Jant;lienzellen.  Das  jzleiehe  ^ilt  für  die 
lioeh^radi^e  Sehstörunir.  sowie  die  Intellitrenzdefekte.  Die  Dystrophia 
adi})osogenitalis  ist  sieher  aueli  eentral  bedingt.  Ks  liegt  nahe,  daran  zu 
denken,  daß  es  im  Zwisehenhirn  ebenfalls  zur  Degeneration  von  (ian- 
glienzellen  gekommen  ist.  Infolgedessen  hat  das  H y{)ophvsensekret  keine 
Mögliehkeit  mehr,  auf  zentralem  Wege  den  Fettstoffweehsel  zu  regulieren. 
Es  ist  daher  nieht  notwendig,  ein  künstliehes  (iebäude  der  vielfaehen 
(Jenkopplung  aufzuriehten,  um  die  Störungen  bei  der  Bardef- Biedhvhen 
Erkrankung  und  Taubstummheit  zu  erklären.  Näher  liegt  die  Annahme 
einer  einheit liehen,  aueh  das  Zwisehenhirn  betreffenden  Ganglienzell- 
.sehädigung.  wie  sie  bereits  von  Serejski  vermutet  worden  ist. 

Den  besten  Beweis  für  unsere.  Annahme  einer  für  alle  Veränderungen 
verantwort  liehen  crbliehen  Stoffwechselstörung  sehen  wir  in  der  Familie 
Kl.  Die  Annahme,  daß  es  bei  allen  3 Kindern  zu  den  gleichen  Verände- 
rungen durch  ein  zufälliges  Zusammentreffen  der  einzelnen  Leiden 
gekommen  ist,  erscheint  unwahrscheinlich.  Retinitis  pigmentosa,  Idiotie, 
Taubstummheit  sind  nicht  für  sich  getrennt  vererbt  worden.  Vererbt  ist  viel- 
mehr die  Stofjwechselstörung,  die  zu  einem  zunehmenden  Untergang  der 
(wanglieuzellen  und  dadurch  zu  den  vielseitigen  Schädigungen  geführt  hat, 
die  wir  beobachten  konnten . 

Die  Erklärung  des  Zusammenhanges  von  Schwerhörigkeit  und  Retinitis 
pigmentosa  ist  wesentlich  schwieriger. 

Interessant  ist  die  Angabe  Midders^,  daß  Taubstununheit,  Schwerhörigkeit,. 
Idiotie,  durch  die.selbe  Erkrankung  des  Zentralnervensystems  bedingt  sind.  Für 
diese  Annahme  spricht  die  gerade  Linie,  die  wir  von  der  amaurotischen  Idiotie  mit 
Taubstummheit  zu  den  Fällen  der  Retinitis  pigmentosa  mit  Schwerhörigkeit  naeh- 
weisen  können. 

Eine  sichere  Erklärung  hierfür  ist  aber  auch  nur  durch  genaue  histo- 
logische Untersuchung  zu  geben.  Solange  diese  nicht  vorliegt,  sind  alle 
Erklärungen  für  das  gemeinsame  Auftreten  von  Retinitis  pigmentosa  und 
Schwerhörigkeit  nur  Vermutungen.  Wenn  auch  für  einen  großen  Teil 
der  Fälle  angenommen  werden  muß,  daß  zentrale  Störungen  für  beide 
verantwortlich  zu  machen  sind,  so  ist  doch  andererseits  nicht  aus- 
zuschließen, daß  Veränderungen  des  Cortischen  Organs  eine  Rolle  spielen. 

Zu  sa  m me  n fassu  ng. 

Die  klinischen  Untersuchungen  einer  größeren  Reihe  von  Patienten 
nnt  Augenstöriingen  im  Sinne  einer  Retinitis  pigmentosa,  die  zu  der 
amaurotischen  Idiotie  enge  Beziehungen  hat,  hat  verschiedene  Hör- 


^ Mulders:  WUbrrnui  ii.  Sänger,  a.  a.  O. 
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Stofan  Krepuska:  Oto-laryn^ologischo  Untersuchu^‘^s^osultate  bei  Zwillingen.  ;}45 

Störungen  ergeben,  die  sieh  von  beginnenden  \>ränderiingen  — c^-Lüeke 
— über  syininetriselie  Hörausfälle  zu  völliger  Taubheit  mit  aufgehobener 
vestibulärer  Erregbarkeit  erstreekcm.  Die  Erklärung  für  die  Taubstumm- 
heit und  aufgehobene  Vestibularerregbarkeit  bei  amaurotiseher  Idiotie 
wird  in  einer  Lipoiddegeneration  der  (ianglienzellen  der  zentralen  Hör- 
bahn gefunden  (zentrale  Taubheit)  die  auch  für  die  anderen  Störungen  — 
Retinitis  pigmentosa,  Idiotie  — verantwortlich  gemacht  wird.  Es  ist 
also  zwischen  der  Taubstummheit  und  Retinitis  pigmentosa  ein  enger 
Zusammenhang  anzunehmen,  der  durch  die  zugrunde  liegende  Erkran- 
kung gegeben  ist.  Inwieweit  die  Schwerhörigkeit  bei  Retitinis  pigmen- 
tosa auf  gleicher  Ursache  beruht,  kann  auf  Grund  klinischer  Unter- 
.suehungen  ohne  Vorliegen  genauer  histologischer  Untersuchungen  nicht 
entschieden  werden.  Findet  sieh  Schwerhörigkeit  bei  Retinitis  pigmen- 
tosa mit  gleichzeitigen  cerebralen  Störungen  wie  Epilepsie,  glauben  wir, 
daß  allen  Leiden  zentrale  \"eränderungen  zugrunde  liegen.  Bei  den  unkom- 
plizierten Fällen  von  Retinitis  pigmentosa  und  Schwerhörigkeit  ist  ähn- 
liches wahrscheinlich.  Es  wird  aber  die  Möglichkeit  nicht  bestritten,  daß 
dabei  Veränderungen  des  Cortischen  Organs  eine  Rolle  spielen  können. 


24.  Herr  Stefan  Krepuska  - Budapest : Oto  - laryngolögische  Unter- 
siiehiingsresultate  bei  Zwillingen. 

Die  wissenschaftliche  Zwillingsforsehung  eignet  sich  unter  anderen 
auch  zur  Feststellung  vererbter  und  erworbener  Eigenschaften  bzw.  zur 
Entscheidung  erbbedingter  und  umweltbedingter  Merkmale. 

Die  Grundlagen  dieser  verhältnismäßig  jungen  — nur  auf  ein  Jahrzehnt 
zurüekbliekenden  — wissenschaftlichen  Disziplin  stammen  von  Siemens, 
Weitz,  L/Hxenlmrger,  Verschuer  und  noch  von  einigen  anderen  Forschern. 
In  Ungarn  wurden  die  ersten  systematischen  Zwillingsuntersuehungen 
im  Jahre  1934  im  Universitätsinstitut  für  allgemeine  Hygiene  zu  Budapest 
durch  Herrn  Prof.  J . Dardnyi  eingeleitet.  Seiner  Aufforderung  folgend 
unternahm  ich  an  307  Zwillingspaaren  jene  Untersuchungen,  deren 
Resultate  ich  jetzt  so  frei  bin,  kurz  zusammengefaßt  hier  darzulegen. 

Der  Ausgangspunkt  zur  Zwillingsforschung  war  jene  Erkennung, 
daß  die  sog.  identischen  Zwillinge  aus  einem  befruchteten  mütterlichen 
Ei  — durch  die  Spaltung  der  Zygota  — stammen,  ihre  Gen- Substanz 
identisch  ist  und  demzufolge  sie  als  das  Duplikat  ein  und  desselben 
Individuums  betrachtet  werden  können.  Wenn  also  bei  einem  der  sicher 
identischen  — eineiigen  oder  erbgleichen  — Zwillingen  eine  gewisse  Eigen- 
schaft oder  ein  Merkmal  vorhanden  ist,  bei  dem  anderen  aber  nicht, 
so  entstammt  diese  Eigenschaft  oder  dieses  Merkmal  offensichtlich  von 
außenweltlichen  Faktoren.  Die  Untersuchung  erbgleicher  Zwillinge  ist 
also  ganz  besonders  dazu  geeignet,  jene  Frage  zu  entscheiden,  inwiefern 
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also  carried  in  stock  in  the  following  sizes 
HIGH  WIDE  THICKNESS  HIGH  WIDE  THI 

9 inehes  7 inches  ^ inch  1527  103^  ioches  7^  inches 


MANUFACTURED  BY 

LIBRARY  BUREAU 

Division  of  REMINGTON  RAND  INC. 

Library  supplies  of  all  kinds 


